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ERITYISSANASTO 
 
 
Alleeli Jonkin geenin, joka sijaitsee tietyssä paikassa kromosomia 
erilaisia geenivaihtoehtoja. 
 
Aneuploidia  Kromosomien lukumääräpoikkeavuus. 
 
Deleetio  Kromosomista hävinnyt osa, joka sisältää perintöainesta. 
 
Dublikaatio Osa kromosomista kahdentuu pituussuunnassa mitoosin 
yhteydessä  
 
Kromosomimosaikismi Osassa ihmisen soluista on normaali kromosomisto ja osassa 
  poikkeava. 
 
Mikrodeleetio Deleetio joka ei ole havaittavissa G-raitavärjäyksellä. 
 
Oligonukleotidi Lyhyt synteettinen DNA-molekyyli, joka toimii alukkeena . 
 
Sentromeeri  Kohta kromosomissa, joka liittää kromatidit toisiinsa. 
 
Subtelomeeri  Kromosomin paljon geenimateriaalia sisältävä osa, joka si-
  jaitsee kaikkien kromosomien p- j q-käsivarsissa. 
 
Translokaatio Kahden kromosomin välillä tapahtunut materiaalin vaihtu-
  minen. 
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1 JOHDANTO 
 
 
Fimlab Laboratoriot Oy on Pirkanmaan Sairaanhoitopiirin omistama, vuonna 2011 
perustettu, ensimmäinen laboratorioalan osakeyhtiö. Fimlab Laboratoriot tarjoaa 
analytiikkaa kliinisen kemian, hematologian, patologian, mikrobiologian ja genetiikan 
osa-alueilla. Kliinisen genetiikan laboratorio on samaa yksikköä mikrobiologian 
laboratorion kanssa. Genetiikan laboratorion tehtävänä on tuottaa sikiö-, synnynnäisten 
kehityshäiriöiden ja syövän diagnostiikkaa. (Fimlab Laboratoriot Oy 2011; Lund-Aho 
2013.) 
 
Kliinisen genetiikan laboratoriossa käytettävät tutkimusmenetelmät, edellä mainittujen 
tilojen diagnosoimiseksi, ovat G-raitavärjäys, fluoresenssi in situ –hybridisaatio ja 
polymeraasiketjureaktio eli PCR. Laboratoriohoitajat suorittavat genetiikan 
laboratoriossa näytteiden esitarkastuksen. Tämän jälkeen sairaalageneetikko antaa 
vastaukset tutkimuksista lausuntomuodossa. (Kalmanlehto 2013.) 
 
Opinnäytetyömme aiheena on perehdytyskansion luominen Fimlab Laboratoriot Oy:n 
genetiikan laboratorioon. Perehdytyskansio on tarkoitettu ensisijaisesti uusille 
työntekijöille ja pitkältä tauolta palaaville työntekijöille, mutta myös opiskelijoille. 
Aiheen saimme syksyllä 2012 Fimlab Laboratoriot Oy:n genetiikan laboratorion 
vastaavalta sairaalageneetikolta, Marketta Kähköseltä. Opinnäytetyömme tarkoituksena 
on laatia selkeästi etenevä ja kattava perehdytyskansio. Opinnäytetyömme koostuu 
raporttiosuudesta sekä tuotoksesta eli perehdytyskansiosta. Raporttiosuus toimii 
tuotoksen teoreettisena lähtökohtana. Raporttiosuudessa käsittelemme genetiikan 
laboratoriossa työskentelyä yleisesti, mitä tutkimuksia laboratoriossa tehdään ja mitä 
menetelmiä tutkimuksiin käytetään. Käsittelemme opinnäytetyömme teoriaosuudessa 
myös hyvän perehdytyksen ja perehdytysmateriaalin ominaisuuksia. 
 
Kliinisen genetiikan laboratoriossa työskentely vaatii erityistä tarkkuutta ja 
huolellisuutta. Perehdyttäminen genetiikan laboratorioon vie useampia kuukausia, jopa 
vuosia. Tämän vuoksi on tärkeää, että uusi työntekijä saa työsuhteen alussa 
muodostettua yleiskuvan laboratoriossa työskentelystä. Perehdytysmateriaali helpottaa 
uutta työntekijää saamaan oleellisimmat tiedot laboratorion toiminnasta sekä oppimaan 
oikeat työskentelytavat. 
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Perehdytyskansiossa tulee käsitellä pääpiirteittäin genetiikan laboratorion 
toimintatapoja, laboratorion työpisteitä sekä työntekoa koskevia erityispiirteitä. Näin 
työntekijä saa muodostettua kokonaiskuvan laboratorion toiminnasta. 
Perehdytyskansion tulee sisältää tietoa työturvallisuudesta, ergonomisesta 
työskentelystä, kemikaaliturvallisuudesta, salassapitovelvollisuudesta ja jätteiden 
käsittelystä. Perehdytyskansiossa tulemme käsittelemään lisäksi Fimlab Laboratoriot 
Oy:n toimintaa yleisesti sekä mikrobiologian ja genetiikan laboratorioiden 
henkilöstörakennetta. Opinnäytetyön tavoitteena on yhdenmukaistaa genetiikan 
laboratorion perehdyttämiseen liittyviä käytäntöjä ja tämän myötä lisätä laboratorion 
työturvallisuutta sekä laboratorion henkilöstön työhyvinvointia. 
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2 OPINNÄYTETYÖN TAVOITE, TARKOITUS JA TEHTÄVÄT 
 
 
Opinnäytetyön tavoitteena on kehittää ja yhtenäistää genetiikan laboratorion 
perehdyttämiskäytäntöjä. Opinnäytetyöstä hyötyvät tekijöiden lisäksi Fimlab 
Laboratoriot Oy:n genetiikan laboratorioon tulevat uudet työntekijät sekä opiskelijat, 
jotka saavat käyttöönsä perehdytysmateriaalin. Hyvä perehdyttäminen lisää 
työturvallisuutta. Opinnäytetyön tavoitteena on myös lisätä opinnäytetyön tekijöiden 
tietämystä genetiikan laboratorion menettelytavoista. 
 
Opinnäytetyön tarkoituksena on tuottaa toimiva, selkeä, loogisesti etenevä ja kattava 
perehdytyskansio genetiikan laboratorion käyttöön. 
 
Opinnäytetyön tehtävät: 
 
1. Selvittää, mitä perehdytyskansion tulee sisältää. 
2. Selvittää minkälainen on hyvä perehdytyskansio. 
3. Selvittää mitä genetiikan laboratorion toimintaan kuuluu. 
4. Selvittää minkälaisia tutkimusmenetelmiä Fimlab Laboratoriot Oy:n genetiikan 
laboratoriossa käytetään. 
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3 MENETELMÄLLISET LÄHTÖKOHDAT 
 
 
Toiminnallisella opinnäytetyöllä tarkoitetaan työelämän tarpeista tulevaa 
kehittämistyötä. Kehittämistyöllä on yleensä toimeksiantaja työelämästä. (Falenius ym. 
2006.) Aiheesta riippuen, tuotoksen tekeminen on yksi osa toiminnallisen opinnäytetyön 
toteuttamistapaa. Lopullisena tuotoksena voi olla esimerkiksi kirja, ohjeistus, 
tietopaketti, portfolio, messu- tai esittelyosasto tai tapahtuma, kuitenkin aina jokin 
konkreettinen tuote. Tämän takia kirjallisessa osiossa tulee myös käsitellä konkreettisen 
tuotoksen saavuttamiseksi käytettyjä keinoja. (Vilkka & Airaksinen 2003, 9, 26-27.) 
 
Kaikilla toiminnallisilla töillä on yksi yhteinen piirre: visuaalisilla ja viestinnällisillä 
keinoilla tulee luoda yleisilme, josta voi tunnistaa tavoitellut päämäärät. Työelämän 
näkökulmasta toiminnallisen opinnäytetyön tavoitteena on käytännön toimintojen 
ohjeistaminen, opastaminen, toiminnan järjestäminen ja järkeistäminen. (Vilkka & 
Airaksinen 2003, 9, 26-27.) 
 
Toiminnallisessa opinnäytetyössä on kaksi osaa, joista muodostuu yhtenäinen 
kokonaisuus. Toinen osa on produkti eli toiminnallinen osuus ja toinen on raporttiosuus, 
jossa käsitellään opinnäytetyöprosessia ja tuloksia tutkimusviestinnän keinoin. 
Toiminnallisessa opinnäytetyössä syntyvän tuotoksen tulisi aina pohjautua 
ammattiteorialle ja sen tuntemukselle. (Falenius ym. 2006.) 
 
Ammattikorkeakoulujen koulutus tähtää siihen, että valmistuttuaan opiskelija kykenee 
toimimaan alansa asiantuntijatehtävissä. Opiskelijan tulee myös tietää alansa 
tutkimusten perusteet ja pystyä kehittämään itseään tutkimusten perusteella. Työn 
tarkoituksena on osoittaa työntekijän koulutuksen mukaisen alan tietojen ja taitojen 
hallintaa. Opinnäytetyön tulee osoittaa, että opiskelija pystyy toteuttamaan 
pitkäjänteistä ja järjestelmällistä työskentelyä sekä sitoutumista opinnäytetyöprosessin 
läpiviemiseen. (Vilkka & Airaksinen 2003, 10.) 
 
Opinnäytetyömme on toiminnallinen, sillä se koostuu kahdesta osasta: raporttiosuudesta 
ja tuotoksesta eli perehdytyskansiosta. Opinnäytetyömme työelämälähtöisyys tulee esiin 
tilaajan eli Fimlab Laboratoriot Oy:n genetiikan laboratorion tarpeesta uudelle 
perehdytyskansiolle. Raporttiosuudessa selvitetään teoreettisten lähtökohtien avulla, 
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kuinka lopulliseen tuotokseen on päästy. Tuotoksemme pohjautuu siis raporttiosuuden 
teoriaan. 
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4 KLIINISEN GENETIIKAN LABORATORIO 
 
 
Tampereen kliinisen genetiikan laboratorio perustettiin vuonna 1989, jolloin 
kansanterveyslaki määritteli, että jokaisessa yliopistollisessa sairaalassa tulee olla 
kliinisen genetiikan laboratorio. Aiemmin esimerkiksi lapsivesinäytteet lähetettiin 
Tampereelta Helsinkiin tutkittavaksi. Kliinisen genetiikan laboratorion aloittaessa 
toimintaansa näytteistä saatuja vastauksia verrattiin Helsingin kliinisen genetiikan 
laboratorion kanssa. Aluksi kliinisen genetiikan laboratorio oli oma yksikkönsä kunnes 
se siirrettiin osaksi kliinistä kemiaa ja myöhemmin osaksi kliinistä mikrobiologiaa. 
Vuonna 1999 Tampereen yliopistollisen sairaalan laboratorioista muodostettiin Suomen 
ensimmäinen kunnallinen liikelaitos, jonka nimeksi tuli Laboratoriokeskus. (Kuivanen 
2013; Kähkönen 2013.) 
 
Vuonna 2011 perustettiin Fimlab Laboratoriot Oy, jonka myötä myös genetiikan 
laboratoriosta tuli osa osakeyhtiötä. Perinnöllisyyspoliklinikka oli ennen samaa 
yksikköä genetiikan laboratorion kanssa, mutta vuonna 2003 se eriytettiin, jolloin se 
siirtyi osaksi Tampereen yliopistollisen sairaalan lastenklinikkaa. 
Perinnöllisyyspoliklinikka tarjoaa perinnöllisyysneuvontaa ja siihen liittyviä 
tutkimuksia. (Kuivanen 2013; Kähkönen 2013.) 
 
Fimlab Laboratoriot Oy:n genetiikan laboratoriossa tehdään syövän diagnostiikkaan, 
johon luetaan hematologiset maligniteetit sekä kiinteiden kudosten kasvaimet, 
prenataali- eli sikiödiagnostiikkaan sekä perinnöllisten sairauksien diagnostiikkaan 
liittyviä geneettisiä laboratoriotutkimuksia. Suurin tautiryhmä, jota Fimlab 
Laboratorioiden genetiikan laboratoriossa tutkitaan, on hematologiset tautitilat, joissa 
erotellaan diagnosointi- ja seurantavaihe. Leukemioita, joita diagnosoidaan 
fuusiogeeniseulojen avulla, ovat krooninen myeloinen leukemia, akuutti myeloinen 
leukemia ja akuutti lymfaattinen leukemia, joka on lapsilla yleinen. Genetiikan 
laboratorio tarjoaa spesifistä diagnostiikkaa patologian, kemian sekä hematologian 
laboratorioille. (Kuivanen 2013; Kähkönen 2013.) 
 
Suomessa perinnöllisten sairauksien geneettisten tutkimusten vastauksia ja 
perinnöllisyysneuvontaa antaa perinnöllisyyslääketieteeseen erikoistunut lääkäri. Myös 
sairaanhoitajat voivat erikoistua perinnöllisyyslääketieteeseen, jolloin he voivat antaa 
13 
 
perinnöllisyysneuvontaa. Geneettisistä tutkimuksista vastaavat puolestaan 
yliopistollisissa sairaaloissa erikoistuneet sairaalageneetikot. (Kalmanlehto 2013; 
Kähkönen 2013; Lund-Aho 2013.) 
 
Kliininen genetiikka voidaan jakaa tutkimusmenetelmien mukaan sytogenetiikkaan ja 
molekyyligenetiikkaan. Sytogenetiikka tutkii kromosomien lukumäärän ja niiden 
rakenteellisia muutoksia. Sytogeneettinen tutkimus on esimerkiksi G-raitapreparaatista 
katsottava ihmisen karyotyyppi. FISH eli fluoresenssi in situ  –hybridisaatio –
menetelmä sijoittuu sytogenetiikan ja molekyyligenetiikan väliin jolloin puhutaan 
molekyylisytogenetiikasta. (Kalmanlehto 2013; Kähkönen 2013.) Molekyyligenetiikka 
on menetelmänä tarkempi ja sen avulla tutkitaan näytteitä DNA- tai RNA-tasolla. 
Molekyyligenetiikan menetelmiin kuuluu PCR eli polymeraasiketjureaktio. Aiemmin 
genetiikan laboratorion toiminta perustui lähes yksinomaan sytogeneettisiin 
menetelmiin, mutta ajan myötä molekyyligenetiikan menetelmät ovat merkittävästi 
kehittyneet ja lisääntyneet. (Kalmanlehto 2013.) 
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5 PEREHDYTTÄMINEN JA TYÖNOPASTUS 
 
 
5.1 Mitä perehdyttäminen ja työnopastus tarkoittavat? 
 
Perehdyttäminen tarkoittaa kaikkia niitä toimenpiteitä, jotka auttavat perehdytettävää 
tuntemaan työpaikkansa, sen toiminta-ajatuksen, liikeidean, työskentelytavat ja 
toimintaperiaatteet. Perehtyjä oppii myös tuntemaan ihmiset työpaikallaan: asiakkaat, 
työkaverit ja esimiehet. (Kangas 2004, 4; Lepistö 2005, 56; Kangas & Hämäläinen 
2007, 2–3; Penttinen & Mäntynen 2009, 2.) Lisäksi perehtyjän tulee perehdyttämisen 
myötä tietää omaan työhönsä kohdistuvat odotukset ja ymmärtää vastuunsa työyhteisön 
toiminnassa: tätä kutsutaan työnopastukseksi. Työnopastukseen kuuluvat asiat, joita 
työnkuva sisältää ja mitä osaamista sekä tietoa työn tekeminen edellyttää. Tähän 
sisältyy myös koneiden ja välineiden käyttäminen, työn turvallisuus- ja terveysriskit 
sekä se kuinka työtä tehdään turvallisesti. (Kangas 2004, 4; Frisk 2005, 41; Kangas & 
Hämäläinen 2007, 2–3; Penttinen & Mäntynen 2009, 2.) 
 
Aiemmin ajateltiin että pelkkä työhön opastaminen on riittävää perehdyttämisen 
kannalta. Nykyisin yritykset ja työtehtävät ovat niin monimutkaisia, että tarvitaan 
laajempaa perehdyttämistä. Työnopastus ei siis enää pelkästään riitä. Organisaatioiden 
kasvaessa ja kansainvälisten yhteyksien sekä lainsäädännön lisääntyessä työntekijälle 
tulee myös selvitä yrityksen toimintaidea ja miksi se on olemassa. Perehdyttäminen 
käsitteenä on laajentunut ja monimuotoistunut. (Lepistö 2005, 56; Kupias & Peltola 
2009, 13.) 
 
Perehdytystä tarvitsee esimerkiksi aivan uusi työntekijä, mutta myös pitkältä tauolta 
palaava työntekijä, jolloin hänet perehdytetään niihin työtehtäviin, joiden teossa on 
tapahtunut muutoksia. Myös vanhat työntekijät tarvitsevat perehdyttämistä, kun työolot 
tai työtehtävät muuttuvat. (Kangas 2004, 4; Lepistö 2005, 56; Frisk 2005, 41; Kangas & 
Hämäläinen 2007, 2–3; Penttinen & Mäntynen 2009 2.) 
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5.2 Hyvän perehdytysmateriaalin sisältö 
 
Oheismateriaalin tekeminen vaatii panostusta, mutta se kuitenkin säästää itse 
perehdyttämiseen tarvittavaa aikaa. Oheismateriaalina voi toimia sähköinen tai 
kirjallinen materiaali, esimerkiksi Tervetuloa taloon -opas. (Kangas 2004, 8; Kangas & 
Hämäläinen 2007, 7.) Jos uusi työntekijä saa perehdytysmateriaalia jo 
haastatteluvaiheessa itselleen, on hänen mahdollista tutustua jo etukäteen työpaikan 
käytäntöihin. Perehdytysmateriaalia tehdessä on työpaikalla hyvä sopia kuka 
materiaalin tarvittaessa päivittää ja kuinka usein. Perehdytysmateriaalin sisältö on hyvä 
pitää mahdollisimman vähäisenä. Aineiston tulee olla helppolukuista ja käyttämisen 
helppoa sekä päivittämisen yksinkertaista ja nopeaa. Toinen hyvä perehdyttämiseen 
käytettävä materiaali on intranet. On kuitenkin muistettava, ettei pelkästään intranettiä 
voida käyttää perehdyttämisen tukena. (Kjelin & Kuusisto 2003, 206; Kangas 2004, 10; 
Österberg 2005, 109; Kangas & Hämäläinen 2007, 7, 10.) 
 
Perehdytykseen tarkoitettu aineisto toimii oppimisen tukena uudelle työntekijälle. Se 
helpottaa asioiden muistamista sekä mieleen painamista. Perehdytyksen muistilistaan 
voidaan merkitä, mitä asioita on jo käsitelty ja mitä asioita perehdyttäjän vielä tulisi 
muistaa opettaa. Hyvä perehdytyksen lisämateriaali ovat erilaiset henkilöstö- ja 
asiakasmateriaalit ja vuosikertomukset. Edellä mainitun kaltaiset aineistot ovat hyvä lisä 
antamaan uudelle työntekijälle kokonaiskuvaa organisaatiosta. (Kjelin Kuusisto 2003, 
206; Kangas 2004, 10; Frisk 2005, 44; Österberg 2005, 104.) Genetiikan laboratoriossa 
tärkeä perehdytykseen ja työnopastukseen käytettävä materiaali ovat työohjeet, joista 
saa tarkempaa kuvaa työpaikalla tehtävistä tutkimuksista sekä työskentelytavoista. 
(Kalmanlehto 2013.) 
 
Kuten perehdyttämisprosessi, myös tuotoksen kirjoittaminen alkaa suunnittelulla. 
Tärkeimmät kysymykset, joihin tekstillä vastataan, ovat; kenelle kirjoitetaan, miksi 
kirjoitetaan ja mitä kirjoitetaan? Suunnitteluvaiheessa tulee miettiä mihin tekstillä 
pyritään, mikä on kirjoituksen tavoite. Tavoitteeksi ei riitä ainoastaan esimerkiksi 
tutkimusraportin aikaansaaminen. Usein tavoitteena on lukijan oppiminen tai 
esimerkiksi jonkin uuden ajatuksen syntyminen lukijassa. Tekstiä kirjoittaessa tulee 
myös ottaa huomioon, että lukijat ovat erilaisia ja mille kohderyhmälle tuotosta 
kirjoitetaan. (Uimonen 2005, 209–211; Niemi, Nietosvuori & Virikko 2006, 107; 
Mertanen 2007, 17.) 
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Kun tuotetaan tekstiä, on ensisijaisen tärkeää huomioida lukijan tarpeet ja odotukset. 
Hyvässä kirjoituksessa otetaan huomioon se, minkälaisissa tilanteissa ja mihin tekstiä 
tarvitaan. Hyvässä perehdytysmateriaalissa tärkeimpien tietojen tulisi olla helposti 
lukijan löydettävissä ja hänen tulisi löytää myös työssäoppimisen kannalta oleellisin 
tieto. Kielellisen ilmauksen tulisi olla tiivistä, mikä tarkoittaa kirjoituksen 
yksinkertaisuutta ja kiinteyttä. Tuotosta tehdessä tekstin sisällöstä tulee rajata turhat 
sanat ja ylimääräinen tieto pois, tekstiin valitaan siis jokin näkökulma. (Uimonen 2005, 
212–213, Hirsjärvi, Remes & Sajavaara 2007, 274; Mertanen 2007, 19.) 
 
Hyvä teksti on ominaisuuksiltaan loogisesti etenevää, asiasisällöltään ja kieliasultaan 
virheetöntä sekä helppolukuista ja kieleltään yksinkertaista. Yleiskielen ja asiatyylin 
hallinta ovat lähtökohtana asiakirjoittamiselle. Kielen on oltava selkeää ja 
yksiselitteistä. Yleiskieltä käytetään, kun lukijat eivät käytä kirjoittajan ammattikieltä. 
Jos lukijat koostuvat saman ammattiryhmän henkilöistä, voidaan käyttää heille 
suunnattua ammattikieltä, jolloin ammattialan termistöä ei tarvitse selittää. Luettavuutta 
edistää tekstin johdonmukainen jäsentely. Kappalejaon ja kappaleiden rakenteen tulee 
olla selkeästi eteneviä eli tieto ei saa koostua hajanaisista virkkeistä ja lauseista. (Niemi 
ym. 2006, 109, 111; Hirsjärvi ym. 2007, 275–276; Mertanen 2007, 28.) 
 
 
5.3 Hyvän perehdytysmateriaalin ulkoasu 
 
Otsikoiden tulee olla sisällön kannalta havainnollisia ja niiden tehtävänä on jäsentää 
tekstiä sekä herättää lukijan mielenkiinto. Otsikko antaa lukijalle kuvan aiheesta, jota 
tullaan käsittelemään. Otsikon tulee siis olla sisällöltään käsiteltävää asiaa vastaava. 
Otsikko ei saisi olla liian pitkä, mutta ei myöskään liian lyhyt. Jos teksti on pitkä, on 
hyvä käyttää väliotsikoita jäsennyksenä ja helpottamaan asioiden etsimistä. (Söderlund 
2005, 285; Niemi ym. 2006, 125–126; Hirsjärvi ym. 2007, 300; Lammi 2009, 96.) 
 
Jotta tekstille määritelty tavoite saavutetaan eli viesti saadaan ymmärrettäväksi, ei riitä, 
että asia on hyvin kirjoitettu. Tekstillä tulee olla selkeä ja johdonmukainen ulkoasu, 
joka herättää lukijan mielenkiinnon. Viestin ulkomuoto koostuu visuaalisista tekijöistä, 
joita ovat värit, kuvat, kirjaimet sekä muut typografiset elementit. Visualisointi auttaa 
viestin ymmärtämisessä. Visuaalisuuden avulla pystytään selkiyttämään asioita, joita on 
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vaikea selittää tekstin avulla. Tällä tavalla tehostetaan viestin sanomaa ja vaikutetaan 
tekstin tunnelmaan. (Söderlund 2005, 271; Huovila 2006, 55.) 
 
Värien käytöllä luodaan esteettisyyttä ja tunnelmaa, mutta väreillä myös tehostetaan 
viestintää. Kun tekstissä käytetään värejä, tulee kohderyhmä ottaa huomioon. Väri ohjaa 
lukijan katsetta. Tämä kannattaa muistaa, jos haluaa suunnata lukijan huomion johonkin 
tärkeään asiaan tekstissä. Värit kannattaa valita tarkkaan, jos haluaa herättää lukijassa 
tietynlaisen reaktion. Värien tulee olla yhtenäisiä, jotta kokonaisuudesta ei tule sekava. 
(Söderlund 2005, 278–281, 291; Lammi 2009, 66–70.) 
 
Kuvien ja taulukoiden tehtävänä on selkiyttää ja selittää tekstiä. Ne muodostavat tekstin 
kanssa kokonaisuuden. Kuvat auttavat myös muistamaan paremmin. Kuvat voivat 
esimerkiksi havainnollistaa, miltä jokin asia näyttää ja näin vahvistaa viestin tehoa. 
Lisäksi ne yhdistävät ja tiivistävät tietoa. Kuva ja teksti yhdessä täydentävät toisiaan.  
Kuvien tarkoituksena on luoda tekstiin tietty tunnelma. Kuvissa tulee olla samanlainen 
tunnelma kuin tekstissä, ettei lukija saa ristiriitaista viestiä asian sisällöstä. Kuvia 
käytettäessä tulee myös ottaa huomioon hyvä suunnittelu, niiden sommittelu ja idea. 
(Söderlund 2005, 272; Mertanen 2007, 62–63, Lammi 2009, 148.) 
 
Tekstin typografian eli pistekoon tarkoituksena on visualisoida tekstin ilme (Söderlund 
2005, 285). Typografiaan kuuluvat kirjaintyypit ja tekstin sommittelu sekä tekstin väri 
ja taustaratkaisut. Tekstin hyvä typografinen ulkomuoto tukee viestin ymmärtämistä. 
Teksti on tällöin helposti luettavissa ja se on kaunista. Typografiassa tulee ottaa 
huomioon tekstin konteksti ja kohderyhmä. Typografian avulla tekstiin saadaan rytmiä, 
joka koostuu tekstissä olevista vastakohdista ja vaihtelusta. Kirjaintyylien, leikkausten 
ja painovärien avulla saadaan koostettua tekstiin vaihtelevuutta. (Itkonen 2004, 60; 
Mertanen 2007, 57–59; Lammi 2009, 82.) 
 
Kirjaintyypin valintaan vaikuttaa se, mitä erinäköiset kirjaimet viestivät ja kuinka 
luettavaksi se tekee tekstin (Huovila 2006, 88). Jotta julkaisu olisi selkeä, on 
suositeltavaa käyttää vain yhtä, korkeintaan kolmea eri kirjaintyyppiä. Jos käytetään eri 
kirjaintyyppejä, tulee ne valita toisistaan selkeästi erottuviksi, jotta kirjaimet eivät 
vaikuttaisi virhevalinnoilta. Kun käytetään monia eri kirjaintyyppejä, tulisi niistäkin 
valita yksi pääsääntöisesti käytettäväksi. Kirjaintyypit ryhmitellään yleisimmin 
pääteviivallisiin (antiikva) ja pääteviivattomiin (groteski). Pitempien tekstien 
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kirjoittamiseen on luettavuuden kannalta suositeltavampaa käyttää antiikva 
kirjaintyyppiä. Antiikvaa pidetään groteskia kirjaintyyppiä ilmaisuvoimaisempana ja 
persoonallisempana päätteiden takia. Yleisesti käytettäviä antiikva kirjaintyyppejä ovat 
Bookman ja Times New Roman. Lyhyissä teksteissä suositellaan käytettäväksi 
groteskia kirjaintyyppiä. Useimmiten käytetty groteski kirjaintyyppi on Arial ja 
Verdana. (Söderlund 2005, 285–286; Huovila 2006, 92, 95.) 
 
Tekstin luettavuutta parantavat lisäksi kirjainkoon, palstaleveyden, rivivälin ja tyhjän 
tilan huolellinen asettelu. Typografian yleisin mitta on piste eli point (pt), joka 
määrittelee kirjainkoon ja rivivälin. Yleisin leipätekstiin käytetty pistekoko on ollut 9–
12 pistettä ja otsikoiden 14–30 pistettä riippuen käytettävästä kirjaintyypistä. 
Ihanteellinen palstan leveys on 55–60 merkkiä, mikä takaa siistit, tasaiset sanavälit 
suomenkieliseen tasapalstaan. Rivivälin on hyvä olla 1–4 pistettä suurempi kuin 
kirjainkoon esimerkiksi 12–16 pt. Rivivälin ollessa ilmavaa houkuttelee se tekstin 
lukijaa paremmin kuin liian tiivis teksti. Sivuilla olevaa tyhjää tilaa ei saa myöskään 
unohtaa, sillä tämä helpottaa tekstin luettavuutta. Jos sivut ovat liian täynnä, tulee 
kokonaisuudesta levoton. (Itkonen 2004, 67, 69–71; Söderlund 2005, 287–289.) 
 
 
5.4 Perehdyttämistä koskeva lainsäädäntö 
 
Perehdyttämistä säätelevät lait ja asetukset, joita ovat työturvallisuuslaki (738/2002), 
laki yhteistoiminnasta yrityksissä (334/2007), työsopimuslaki (55/2001) sekä laki 
työsuojelun valvonnasta ja työpaikan työsuojeluyhteistoiminnasta (44/2006). 
 
Työturvallisuuslain (738/2002) mukaan työntekijällä on velvollisuus antaa tietoa 
työpaikan haitoista ja vaaroista. Huomioonotettavia asioita ovat myös, että työntekijä 
saa riittävää perehdytystä työn olosuhteisiin, tuotantotapoihin, työssä käytettäviin 
välineisiin ja turvalliseen työskentelyyn. Laki sisältää myös asetuksen töihin sisältyvistä 
puhdistus- ja korjaustoimenpiteistä, poikkeustilanteissa toimimisesta sekä opetuksen 
ohjauksen täydennystarpeesta. Työsopimuslain (55/2001) mukaan työnantajan 
yleisvelvoitteena on huolehtia, että työntekijä pystyy suoriutumaan tehtävistään siitä 
huolimatta että yrityksen työskentelytavat tai toiminta muuttuu. 
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Lain työsuojelun valvonnasta ja työpaikan työsuojeluyhteistoiminnasta (44/2006) on 
tarkoitus varmistaa työsuojelua koskevien säännösten noudattamista ja lisäksi parantaa 
työympäristöä ja työolosuhteita työsuojelun viranomaisvalvonnan sekä työnantajan ja 
työntekijöiden yhteistoiminnan avulla. 22§:ssä sanotaan: ”Tässä luvussa säädetyn 
yhteistoiminnan tavoitteena on edistää työnantajan ja työntekijöiden välistä 
vuorovaikutusta ja tehdä mahdolliseksi työntekijöiden osallistuminen ja vaikuttaminen 
työpaikan turvallisuutta ja terveellisyyttä koskevien asioiden käsittelyyn.” 26§:ssä 
yhteistoiminnassa käsiteltäviä asioita ovat periaatteet, joiden mukaan selvitetään 
työpaikan haitat ja vaarat sekä työterveyshuollon tekemässä työpaikkaselvityksessä 
esille tulleet työntekijöiden turvallisuuteen ja terveyteen vaikuttavat asiat. 
 
Laki yhteistoiminnasta yrityksissä (334/2007) määrittelee työhönotossa noudatettavia 
periaatteita ja käytäntöjä sekä henkilöstösuunnitelmaa ja koulutusta. Työhönotossa 
noudatettavien periaatteiden ja käytäntöjen mukaan työntekijälle tulee antaa tarpeelliset 
tiedot työpaikkaan ja yritykseen perehtymiseksi ja lisäksi työntekijälle tulee selvitä 
minkälaiset käytännöt ovat hänestä kerättyihin tietoihin työhön ottamisen yhteydessä ja 
työsuhteen aikana. Henkilöstösuunnitelma ja koulutus –kohdassa on määritelty 
yrityksen velvollisuus laatia vuosittain henkilöstösuunnitelma ja koulutustavoitteet, 
joilla ylläpidetään työntekijöiden ammatillista osaamista. 
 
 
5.5 Perehdyttämisen suunnittelu 
 
Koko työpaikan, mutta erityisesti ohjaajan ja esimiehen on valmistauduttava uuden 
työntekijän tulemiseen, jotta varmistetaan laadukas perehdyttämisprosessi. 
Perehdyttäminen suunnitellaan ja toteutetaan sekä tilanteen että perehdytettävän 
mukaan. Suunnittelu on asioiden tavoitteellista ja tietoista pohtimista ennalta. Se tuo 
johdonmukaisuutta ja tehokkuutta toimintaan, tässä tapauksessa perehdyttämiseen. 
Suunnittelu myös vähentää itse perehdyttämistilanteeseen vaadittavaa aikaa. (Kangas & 
Hämäläinen 2007, 2, 6, 14.) Myös perehdytysmateriaalin valitseminen on osa 
suunnittelua. Hyvä perehdyttäminen vaatii lisäksi dokumentointia, jatkuvuutta ja 
huolellista valmentautumista. Suunnittelu edellyttää myös kehittymistavoitteiden 
miettimistä organisaatiossa etukäteen. (Kupias & Peltola 2009, 87; Penttinen & 
Mäntynen 2009, 2.) Perehdytyksen suunnittelemisesta päävastuu on esimiehellä. 
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Esimies vastaa myös perehdyttämisen toteutuksesta ja seurannasta. (Lepistö 2005, 59; 
Österberg 2005; 104; Penttinen & Mäntynen 2009, 2.) 
 
Ennen perehdyttämisen aloittamista tulee työpaikalla selvittää, kuka on vastuussa 
perehdyttämisestä, onko se nimetty perehdyttäjä, työpaikkakouluttaja vai työnopastaja 
(Kangas 2004, 7). Koska esimies ei aina välttämättä osaa opastettavia tehtäviä, on usein 
perehdyttämiselle nimetty vastuuhenkilö, jonka puoleen perehtyjä voi 
ongelmatilanteessa kääntyä (Lepistö 2005, 59). Usein vastuuhenkilö on kokenut, 
pitkään talossa ollut työntekijä, joka tuntee työpaikan tavat sekä työntekijät. Toisaalta 
olisi hyvä, ettei perehdyttäjältä itseltään ole unohtunut, miltä tuntuu tulla uutena taloon. 
Jos työntekijä on liian rutinoitunut työntekoon, hänen voi olla hankala selostaa 
työnopastuksen kannalta tärkeitä asioita. (Kjelin & Kuusisto 2003, 195–196; Österberg 
2005, 104–105; Honkaniemi ym. 2006, 158; Penttinen & Mäntynen 2009, 3.) 
 
Hyvä perehdyttäjä on ammattitaitonsa lisäksi motivoitunut tehtäväänsä, toisen 
auttamiseen ja opastamiseen sekä ottaa huomioon uuden työntekijän 
perehdyttämistarpeet. Perehdyttämisvastuuta on hyvä jakaa useammalle, vaikka 
tehtävään olisi nimetty henkilö. Näin saavutetaan suuremmat edut, kun organisaation 
oletuksena on, että kaikki vuorollaan osallistuvat perehdyttämiseen. (Kjelin & Kuusisto 
2003, 195–196.) Perehdyttäjät kertovat tulokkaalle työtehtäviin liittyviä odotuksia ja 
erityispiirteitä, kun taas esimiehellä on eniten tietoa työsuhdetta ja organisaatiota 
koskevista asioista. Yllättävien tilanteiden sattuessa esimerkiksi sairastapauksissa on 
hyvä sopia yhteiset säännöt, kuinka toimitaan ja onko perehdyttämistä varten 
varahenkilö vai ovatko kaikki yhdessä vastuussa uudesta työntekijästä. (Kangas 2004, 
7–8; Frisk 2005, 42; Lepistö 2005, 59; Österberg 2005, 105; Kangas & Hämäläinen 
2007, 7.) 
 
Esimiehen on hyvä keskustella uuden työntekijän kanssa, tämän koulutuksesta, 
aiemmasta työkokemuksesta sekä mitä haastattelussa on keskusteltu ja mitkä ovat 
molempien osapuolten odotukset tulevasta (Lepistö 2005, 59). Tämän pohjalta on 
helpompi alkaa suunnitella perehdyttämisprosessia. Suunnittelussa voidaan erottaa 
toisistaan perehdyttämisen systemaattinen ja yksilöllinen suunnittelu. Systemaattinen 
suunnittelu tarkoittaa suunnittelua organisaation tai työyksikön tasolla ja erilaisten 
perehdyttämissuunnitelmien sekä -materiaalien laatimista perehdyttämisen tueksi. 
Suunnittelua tulee yksilöllistää ainakin jonkin verran, sillä uudet työntekijät eroavat 
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toisistaan osaamisen ja taustan perusteella. Perehdyttämisen suunnittelua voivat 
helpottaa erilaiset osaamiskuvaukset tai kartat. Osaamiskartoitusten avulla saadaan 
selville uuden työntekijän osaamistaso, jolloin perehdyttäjä osaa arvioida, mihin 
asioihin kannattaa perehtyä tarkemmin. Kuitenkin erilaisten kartoitusten tekeminen voi 
olla ongelmallista, jos tehtävä on muuntuva ja se muotoutuu vasta uuden työntekijän 
osaamisen ja kokemuksen kasvaessa. (Kupias & Peltola 2009, 87–89.) 
 
 
5.6 Perehdyttämisen toteutus ja seuranta 
 
Perehdyttämisprosessi alkaa jo työhönoton yhteydessä. Haastattelussa ja työhön 
ottamista päätettäessä uuden työntekijän kanssa käsitellään työtä koskevia asioita kuten 
organisaation rakennetta, asiakassuhteita ja työsuhdeasioita. Kierros paikan päällä antaa 
jo etukäteen hieman yleiskuvaa mahdollisesta tulevasta työpaikasta. Myös mukaan 
annettu aineisto helpottaa asioiden opettelua, jolloin vastuu oppimisesta jää 
työnhakijalle. (Kangas 2004, 9; Kangas & Hämäläinen 2007, 9; Laaksonen, Niskanen & 
Ollila 2012, 193.) 
 
Perehdyttämiseen kuuluu myös asioita, jotka eivät varsinaisesti liity millään tavalla 
uuden työntekijän osaamisen kehittämiseen, mutta ovat sellaisia joita tulee jo etukäteen 
miettiä ja tehdä. Näitä asioita ovat esimerkiksi työstä ja sen aloittamisesta sopiminen. 
Sopimisen tuloksena syntyy useimmiten kirjallinen tai joskus myös suullinen 
työsopimus. Työsopimus määrittelee uuden työntekijän työtehtävät ja on lähtökohtana 
perehdyttämiselle. Uuden työntekijän sijoittaminen tulee myös selvittää etukäteen 
työpaikalla. Työntekijän aloittaessa hänelle on oltava kaikki tarvittavat työvälineet 
kuten perehdyttämisaineisto, avaimet, työasu, salasanat, ohjekirjat ja tietokoneyhteys 
valmiina. (Kupias & Peltola 2009, 93–94.) 
 
Uuden työntekijän tullessa ensimmäisenä työpäivänä on esimies tai hänen sijaisensa 
ottamassa häntä vastaan. Jos henkilöt eivät tunne ennalta toisiaan, on hyvä varata aikaa 
tutustumiseen. Tällöin on myös hyvä käsitellä perehdyttämisohjelmaan sisältyviä asioita 
pääpiirteittäin ja siihen varattu aika. Työpaikan ja työyhteisön ollessa vieraita on tärkeää 
harkita, kuinka paljon uutta asiaa sisällyttää ensimmäiseen päivään. Jos uutta tietoa 
tulee liikaa, on vaarana, etteivät asiat jää mieleen. Ensimmäisen työpäivän tavoitteena, 
erityisesti silloin jos työntekijällä ei vielä ole ammattitaitoa, on usein oppia tuntemaan 
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työtilat ja löytämään tavallisimmat työvälineet, saada yleinen kuva työpaikan tehtävistä 
ja ihmisistä ja lisäksi on hyvä keskustella asioista, jotka on ensisijaisen tärkeää oppia. 
(Kangas 2004, 9; Kangas & Hämäläinen 2007, 9–10.) 
 
Kun kyseessä on ammattitaitoinen ihminen, on joillakin työpaikoilla mahdollista että 
esimies vie heti alkukeskustelujen jälkeen uuden työntekijän työnopastajan työpariksi. 
Työnopastus voi siis alkaa jo ensimmäisenä päivänä ja jatkua niin kauan kuin tarve 
vaatii. Työnopastus tarkoittaa työpaikalla annettavaa työtehtävien opastusta. (Kangas 
2004, 9; Kangas & Hämäläinen 2007, 9; Penttinen & Mäntynen 2009, 4.) 
Työnopastukseen kuuluu vähintään työvälineiden oikea käyttötapa (Kjelin & Kuusisto 
2003, 234). Työnopastus voi olla työn äärellä tapahtuvaa oppimista, mutta myös työstä 
tehtyä mallia eli simulaatiota, jossa jäljitellään todellista työtilannetta (Frisk 2005, 49). 
Opastuksen lähtökohtana on kokonaiskuvan rakentaminen työstä. Työnopastaja näyttää 
kuinka työ suoritetaan ja selvittää työn suoritukseen liittyvät keskeiset ominaisuudet ja 
periaatteet. Kuten perehdyttämisessä myös työnopastuksessa on tärkeää, että henkilö on 
tehtäväänsä motivoitunut. Työnopastuksen tavoite on, että uusi työntekijä oppii taitavan 
työsuorituksen ja myönteisen asenteen työtä kohtaan. Opastus on tarpeellinen, kun työ 
on tekijälleen uusi, mutta myös silloin, kun työntekijä palaa pitkän tauon jälkeen töihin 
tai työtehtäviä muutetaan tai laajennetaan. Jotta perehdytettävä oppii tekemään työt heti 
oikealla tavalla, on työnopastuksen oltava suunnitelmallista ja huolellisesti hoidettu. 
Kun työt sujuvat odotetulla tavalla, ei muiden työntekijöiden aikaa kulu neuvomiseen ja 
virheiden korjaamiseen. (Kangas 2004, 9, 13; Kangas & Hämäläinen 2007, 9, 13; 
Penttinen & Mäntynen 2009, 4.) 
 
Viiden askeleen malli on havaittu hyväksi työnopastuksessa. Työnopastusmallin 
askeleet ovat valmistautuminen, opetus, mielikuvaharjoittelu, taidon kokeilu ja 
harjoittelu sekä lopuksi opitun varmistaminen. Kun perehdytykseen valmistaudutaan 
kunnolla, säästyy aikaa itse perehdyttämisessä. Työnopastaja on varannut tarvikkeet ja 
työvälineet sekä suunnitellut tilannetta ja laatinut itselleen muistilistan, jotta kerrottavat 
asiat eivät unohdu. Perehdyttäjä varmistaa oppimisen perustelemalla omia 
toimintatapojaan, ottamalla toisen työntekijän aktiiviseksi osapuoleksi tilanteeseen 
mukaan. On myös mahdollista, että perehdyttäjä pyytää opastettavaa perustelemaan 
miksi työ kannattaa tehdä tietyllä tavalla. Näin opastaja pystyy arvioimaan uuden 
työntekijän oppimista. Mielikuvaharjoittelu toimii esimerkiksi siten, että perehtyjä 
kuvailee vaihe vaiheelta työtehtävää; hän harjoittelee siis työntekoa, mutta vain 
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mielessään. Mielikuvaharjoittelun tavoitteena on kehittää ihmisen sisäistä mallia, joka 
tarkoittaa henkilön toimintaa ohjaavia tekijöitä. Taidon kokeilu ja harjoittelu on 
konkreettista toimintaa. Tällöin uusi työntekijä harjoittelee tekemään työn alusta 
loppuun. Työn valmistuttua työntekijä voi itse arvioida työn tulosta ja tämän jälkeen 
opastaja antaa palautteen. Näin saadaan aikaiseksi aktiivinen keskustelu, jossa 
molemmat osapuolet voivat oppia jotain toisiltaan. Viimeinen askel sisältää opitun 
varmistamisen. Tällöin perehdyttäjä näkee onko asia opittu. (Kjelin & Kuusisto 2003, 
234; Kangas 2004, 14; Kangas & Hämäläinen 2007, 14–16.) 
 
Seurannan avulla varmistetaan perehdyttämisen ja työnopastuksen onnistuminen eli 
oppiminen. Tarkistuslista toimii muistilistana opetetuista asioista. Listan voi käydä läpi 
esimies tai itse perehdytettävä. Perehdyttämisprosessi on valmis, kun kaikki listassa 
olevat asiat on käyty läpi ja oppiminen on tarkistettu yhdessä. Seurantaa varten käydään 
myös arviointikeskusteluja joko esimiehen, työpaikkaohjaajan tai perehdyttäjän sekä 
uuden työntekijän välillä. Arviointikeskusteluissa voidaan käsitellä, kuinka 
perehdyttäminen on toteutunut, mitkä asiat perehdytettävä on oppinut hyvin, missä 
asioissa on vielä oppimista, onko perehdyttämistä koskien toivomuksia ja kuinka 
tulevaisuudessa toimitaan. Keskusteluissa on tärkeää molemminpuolinen palautteen 
antaminen ja vastaanottaminen. Näin opitaan vuorovaikutustaitoja, kuuntelemista, 
asioiden selvitystä ja perustelua. Pienet tietotestit antavat myös esimiehelle kuvaa, 
kuinka hyvin asiat on opittu. Arviointi kehittää uuden työntekijän itsearvioinnin taitoa. 
(Honkaniemi ym. 2006, 159; Kangas & Hämäläinen 2007, 17–18.) 
 
Optimaalisessa tilanteessa perehdyttäminen on tulokkaan osaamisen kehittämistä, mutta 
myös aikaisemman osaamisen hyödyntämistä riippuen organisaation toimintatavoista tai 
konseptista sekä tulokkaan työtehtävistä. Vaikka perehdyttämisessä painotetaankin 
uuden työntekijän osaamisen kehittämistä, oppiminen onnistuu parhaiten liittämällä uusi 
asia hänen aiempaan osaamiseensa. (Kupias & Peltola 2009, 88.) 
 
Perehdyttämisprosessi ei ole vain perehdyttäjän vastuulla vaan se on aktiivinen 
vuorovaikutustilanne perehdyttäjän ja perehdytettävän välillä. Lisäksi on otettava 
huomioon, että perehdyttäminen ei ole vain perehdyttäjän ja perehdytettävän välinen 
tapahtuma, vaan näkökulma laajenee koskettamaan koko työyhteisöä. Uuden 
työntekijän tullessa yritykseen on muilla työyhteisön jäsenillä tilaisuus tarkastella omia 
toimintatapojaan. (Kangas 2004, 9; Frisk 2005, 42.) 
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5.7 Perehdyttämisen merkitys ja tavoitteet 
 
Perehdyttämisen tavoitteena on saada uusi työntekijä tuntemaan itsensä tervetulleeksi 
työpaikalle. Lisäksi tarkoituksena on antaa yrityksestä hyvä kuva, sillä hyvä 
ensivaikutelma on tärkeä. (Kangas 2004, 9; Lepistö 2005, 60; Kangas & Hämäläinen 
2007, 9; Laaksonen ym. 2012, 190.) 
 
Jotta organisaatio voisi menestyä, tulee henkilökunnan olla osaavaa (Laaksonen ym. 
2012, 190). Perehdyttämisen hyötyjä ei ajatella vain uuden työntekijän näkökulmasta 
vaan yksilön oppimisen lisäksi tavoitteena on yrityksen osaamisen jakaminen ja 
työyhteisön kehittäminen. Uuden työntekijän tullessa taloon on työyhteisöllä tilaisuus 
miettiä omia käytäntöjään sekä työtapojaan, kun ne tuodaan uuden henkilön 
tarkasteltavaksi. Parhaimmillaan perehdytys innostaa uutta työntekijää, mutta myös 
yhdistää työyhteisön toimintaa. (Frisk 2005, 42; Honkaniemi ym. 2006, 154.) 
 
Kun perehdytys työpaikalla on hyvää, uuden työntekijän viihtyvyys lisääntyy ja hän 
myös todennäköisemmin jatkaa tehtävässään pidempään. Uuden työntekijän 
sitoutuminen työhön paranee, tehtävien sisäistäminen helpottuu ja työn tekeminen 
tehostuu. (Lepistö 2005, 56; Honkaniemi ym. 2006, 154–155; Penttinen & Mäntynen 
2009, 3.) Työssä jaksaminen lisääntyy, kun työntekijällä on tunne työnsä 
hallitsemisesta. Työntekijöiden perehdytyksen myötä työn laatu ja tämän kautta myös 
palveluiden laatu paranee. (Lepistö 2005; 56; Laaksonen ym. 2012, 190.) 
 
Laadukkaan perehdyttämisen tavoitteena on, että uusi työntekijä oppii työtehtävänsä 
nopeammin ja tehokkaammin, työtapaturmia sattuu vähemmän, sairauspoissaolot sekä 
vaihtuvuus vähenevät. Kun työntekijä oppii työtehtävät alusta asti oikein, virheiden 
takia menetetty aika ja raha säästyvät ja vältetään materiaalihävikin syntyminen. 
Työpaikan ilmapiiri pysyy myös parempana, kun kokeneempien työntekijöiden ei 
tarvitse korjata uuden työntekijän tekemiä virheitä. (Lepistö 2005, 57; Penttinen & 
Mäntynen 2009, 4; Laaksonen ym. 2012, 191.) 
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6 TYÖSKENTELY GENETIIKAN LABORATORIOSSA 
 
 
6.1 Työturvallisuus 
 
Työsuojelulla edistetään ja ylläpidetään työntekijöiden työkykyä ja työympäristön 
turvallisuutta ja terveellisyyttä. Työturvallisuus on osa työsuojelua ja sen tarkoituksena 
edistää turvallista työskentelyä. Työturvallisuuden tarkoituksena on muun muassa estää 
sekä poistaa haitta- ja vaaratekijöiden syntyminen. (Saloheimo 2006, 14; Strann 2006, 
9; Harjanne 2010, 3–4.) Työturvallisuuslaki (738/2002) määrittää työturvallisuutta. Se 
määrittelee työnantajan, mutta myös työntekijän velvollisuudet, jotta varmistetaan 
työsuojelun toteutuminen. Nykyään työturvallisuuslaki kattaa tapaturmilta ja 
ammattitaudeilta suojelun sekä lisäksi työn henkisen kuormittavuuden, häirinnän, 
väkivallan uhan ja muun epäasiallisen kohtelun. 
 
Työturvallisuuslaki (738/2002) velvoittaa työnantajaa huolehtimaan tarvittavista 
toimenpiteistä työntekijänsä turvallisuuden ja terveyden ylläpitämiseksi. 
Työsuojelutoiminnan on oltava huolellisesti suunniteltu ja toteutettu, jotta 
psykososiaaliset ja fyysiset haittatekijät tulevat huomioiduksi. Työturvallisuuden 
toteutumiseksi työnantajan on tehtävä työsuojelun toimintaohjelma, joka määrittelee 
kehittämistavoitteet ja toimintatavat, joilla saavutetaan hyvät työolosuhteet ja 
työntekijöiden työkyky säilyy. Lisäksi työpaikalla tulee tunnistaa vaaratekijät ja tehdä 
tarpeelliset toimenpiteet vaaran poistamiseksi tai vähentämiseksi, jotta työntekijän 
terveys ei vaarannu. Työntekijöille tulee opastaa kuinka työstä aiheutuva sairastumisen 
ja vammautumisen riski vältetään. Tätä kutsutaan työnopastukseksi. (Harjanne 2010, 5, 
21.) 
 
Työsuojelun toimintaohjelman laatimisvelvoite koskee jokaista työnantajaa. Sillä 
asetetaan tavoitteet koskien työterveys- ja työturvallisuustoimintaa ja työkykyä 
ylläpitävää toimintaa. (Harjanne 2010, 10–11.) Toimintaohjelmasta on tultava selväksi 
esimerkiksi työpaikan työolojen kehittämistarpeet ja työympäristöön liittyvien 
tekijöiden vaikutukset (Strann 2006, 23). Ohjelmasta tulee selvitä myös kenellä on 
työsuojeluvastuu sekä työsuojelun toimintatapa. Työsuojelun yhteistoiminnan 
tarkoituksena on edistää työnantajan ja työntekijän välistä vuorovaikutusta koskien 
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työsuojelutoimintaa. Tavoitteena on myös mahdollistaa työntekijöiden vaikuttaminen 
työpaikan turvallisuus- ja terveellisyysasioihin. (Harjanne 2010, 11.) 
Työturvallisuuden toteutumisen kannalta on tärkeää, että myös työntekijät osallistuvat 
sen kehittämiseen. Työntekijän tulee siis noudattaa työnantajalta saamiaan 
turvallisuusohjeita ja määräyksiä, huolehtia sekä omasta että toisten työturvallisuudesta 
ja välttää toisten epäasiallista kohtelua. Hänen tulee myös ilmoittaa havaitsemistaan 
turvallisuuden kannalta oleellisista puutoksista ja käyttää työvälineitä ja 
henkilökohtaisia suojaimia asianmukaisella tavalla. (Harjanne 2010, 7.) 
 
Työympäristön tilaratkaisujen on oltava sellaiset, että työntekijät voivat liikkua 
turvallisesti työtiloissa. Tilojen rakenteellisia tekijöitä ovat valaistus, ilmanvaihto, 
kulkureitit ja ääniympäristö. Yleinen siisteys ja järjestys sekä liikkumisen turvallinen 
järjestäminen ovat työpaikan turvallisuuden kannalta toiminnallisia tekijöitä. Hyvä 
järjestys mahdollistaa työntekijöiden turvallisen liikkumisen, mikä nopeuttaa työn 
tekemistä ja helpottaa kulkemista työpaikalla. Työympäristön siisteys lisää myös 
työntekijöiden viihtyvyyttä ja paloturvallisuutta. Hyvää järjestystä edistää myös se, että 
tavaroilla on omat paikkansa ja ne laitetaan käytön jälkeen takaisin. Kun esineitä ei 
jätetä käytäville kulkuesteeksi, vältetään aiheettomat liukastumiset ja kaatumiset 
työpaikalla. Järjestyksen ylläpitäminen kuuluu jokaiselle laboratoriossa 
työskentelevälle. (Harjanne 2010, 29–30.) Työpaikan turvallisuustekijöihin kuuluvat 
lisäksi hätätiet ja paloturvallisuutta koskevat välineet, jotka ovat perehdytyksen ohessa 
käsiteltävä uuden työntekijän kanssa. Hätätiet on merkittävä selkeästi ja 
sammutusvälineiden tulee olla helposti saatavilla tulipalon varalta. Käytävällä tulee 
sijaita lisäksi hätäsuihku siltä varalta, että työntekijä saa päälleen esimerkiksi happoa. 
(Työturvallisuuslaki 738/2002.) Genetiikan laboratoriossa seinille sekä käytäville on 
asetettu jauhesammuttimet ja sammutuspeitteet tulipalon varalta. Seinillä on myös 
hälytyskellot, jolloin työntekijät osaavat poistua rakennuksesta hätätilanteiden varalta. 
Rakennuksesta poistuminen tapahtuu hätätie –kylttejä seuraamalla. (Kalmanlehto 2013.) 
 
Laboratorion laitteiden ja välineiden tulee olla käytettävyydeltään tarkoituksenmukaisia 
ja niiden tulee ominaisuuksiltaan täyttää turvallisuuskriteerit. Laitteiden turvallisuudesta 
vastaavat niin valmistajat kuin työnantajatkin. Laboratoriolaitteiden ja -välineiden 
turvallisuuteen kuuluu myös niiden käyttäminen. Työntekijät ovat vastuussa, että he 
käyttävät laitteita ja välineitä asianmukaisella tavalla, jotta vältetään turhat 
loukkaantumiset. (Työturvallisuuslaki 738/2002; Harjanne 2010, 36.) Genetiikan 
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laboratoriossa käytetään kirurgin veitsiä ja ruiskuneuloja, joissa on aina viilto- tai 
pistotapaturman ja lisäksi tartuntavaaran riski. Neulojen käyttäminen vaatii 
työntekijöiltä huolellisuutta ja järjestelmällisyyttä. Jos pisto- tai viiltotapaturma 
kuitenkin sattuu, tulee tästä ilmoittaa työnantajalle ja tehdä pistotapaturmailmoitus 
(ilmoitus veritapaturmasta ja HaiPro –ilmoitus Fimlab Laboratoriot Oy:ssä). (Heikkilä 
2013.) 
 
Työturvallisuus vaikuttaa myös potilasturvallisuuteen. Kun henkilökunnan 
työturvallisuus otetaan huomioon, on heidän helpompi noudattaa potilasturvallisuutta. 
Potilasturvallisuutta edistävät terveydenhuoltolaki (1326/2010), laki terveydenhuollon 
ammattihenkilöistä (559/1994), laki potilaan asemasta ja oikeuksista (785/1992) ja 
potilasvahinkolaki (585/1986). Kaikkien kyseessä olevien lakien on tarkoitus edistää 
potilaan hoitoon liittyvää turvallisuutta ja potilaan oikeuksia. Genetiikan laboratoriossa 
potilasturvallisuus otetaan huomioon työskentelyn jokaisessa vaiheessa. Näytteitä tulee 
käsitellä hyvää aseptiikkaa noudattaen, aina yksi näyte kerrallaan ja näytteen 
identifiointitietojen on oltava näyteputkissa tai näytepurkeissa sekä näytelaseissa, 
viljelypulloissa ja – putkissa yhteneväiset. Huolellinen työskentely ehkäisee 
tarpeettomien virheiden tapahtumisen, kuten potilasnäytteiden sekaantumisen 
keskenään. Genetiikan laboratorion vastaukset ovat ”elinikäisiä”, joten virheelliset 
vastaukset voivat olla jopa kohtalokkaita esimerkiksi päätettäessä raskauden 
jatkamisesta tai keskeyttämisestä. (Heikkilä 2013.) 
 
Työhyvinvointi on työturvallisuuden ylläpitämisessä olennainen osatekijä. 
Työhyvinvointia voidaan parantaa laboratorion käytäntöjä tarkastelemalla, mutta myös 
järjestämällä työajan ulkopuolella työhyvinvointia ylläpitävää toimintaa. Työn tulee olla 
henkisesti ja psyykkisesti kuormittavaa, mutta ei kuitenkaan liian kuormittavaa. Työn 
sopiva kuormittavuus riippuu ihmisten henkilökohtaisista eroista. Työn 
monipuolisuudella ja jaksotuksella pidetään yllä työntekijöiden hyvinvointia ja 
jaksamista. Työpaikalla työhyvinvointia edistäviä asioita ovat hyvä ergonomia, 
työpistekierto, työn jaksottaminen ja hyvä ilmapiiri. Työpistekierto mahdollistaa sen, 
että työ on vaihtelevaa. Tauotuksen avulla on mahdollisuus vähentää työn 
kuormittavuutta erityisesti staattista lihastyötä tai jatkuvia toistoliikkeitä tehtäessä. 
(Harjanne 2010, 50–53, 62.) 
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6.2 Ergonominen työskentely 
 
Ergonomia tutkii ihmisen ja järjestelmän välistä vuorovaikutusta sekä soveltaa teoriaa, 
periaatteita ja metodeja suunnitteluun ihmisen hyvinvoinnin ja järjestelmän 
suorituskyvyn optimoimiseksi. Ergonomia voidaan jakaa fyysisiin, kognitiivisiin ja 
organisatorisiin osa-alueisiin. Fyysinen ergonomia kattaa ihmisen ja työympäristön 
välisen suhteen, jossa työympäristöön katsotaan kuuluvaksi myös työvälineet. 
Työympäristöön kuuluvia tekijöitä ovat esimerkiksi valaistus, ilmastointi, työpisteet ja 
tilaratkaisut. Kognitiivinen ergonomia käsittää tietojärjestelmät ja niiden 
käytettävyyden. Organisatoriseen ergonomiaan kuuluu laboratorion henkilöstön 
osallistuminen suunnitteluun, työprosessien sujuvuus, työaikojen järjestely ja 
työkokonaisuus. (Aulanko, Huovinen, Kiikka & Lehtinen 2010, 10–11; Launis & 
Lehtelä 2011, 19–20; Nevala ym. 2012, 9.) 
 
Työ voidaan kuormittavuudeltaan jakaa psyykkiseen ja fyysiseen työhön. Psyykkiseksi 
työksi voidaan karkeasti kutsua sitä työtä, joka ei vaadi lihastyötä. Psyykkistä rasituksen 
tasoa on hankala mitata. Työ voi olla ylikuormittavaa tai alikuormittavaa. 
Ylikuormittavassa työssä työntekijältä vaaditaan suurempaa ammattitaitoa, mitä hänellä 
on, työ kuormittaa eri aisteja liikaa tai työn organisointi ja suunnittelu on huonoa. 
Alikuormittavassa tilanteessa työstä tulee niin vähän ärsykkeitä, että työntekijän 
vireystaso laskee. Fyysinen työ tarkoittaa lihaksilla tehtävää työtä. Lihastyö jaetaan 
dynaamiseen ja staattiseen työhön. Dynaamisessa työssä lihakset supistuvat lyhyeksi 
aikaa, kun taas staattisessa työssä lihas jännittyy pitemmäksi aikaa, kun pidetään yllä 
raajan tai vartalon asentoa. Staattinen työ aiheuttaa suurempaa lihasväsymystä kuin 
dynaaminen. Tämän vuoksi staattisen työn määrää tulee vähentää mahdollisimman 
pieneksi. (Aulanko ym. 2010, 20, 24–25, 32–33.) 
 
Työturvallisuuslaki (738/2002, 8 §) määrittelee myös ergonomiaa ja sen mukaan 
työnantajalla on vastuu järjestää työntekijöilleen terveelliset olosuhteet työskentelylle. 
Ergonomia tulee jo laboratorion suunnitteluvaiheessa ottaa huomioon, jotta työntekijät 
välttyvät hankalilta työasennoilta ja samanlaisina jatkuvilta toistuvilta työliikkeiltä. 
Työpaikan ergonomian toteutuessa ehkäistään työntekijöiden sairauksia ja poissaoloja, 
mutta myös tuotannon häiriöitä. Kun työstä poissaolot vähenevät, säästetään 
sairaslomista aiheutuvissa ylimääräisissä kustannuksissa. (Nevala ym. 2012, 9–10.) 
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Tarkoituksenmukaiset laboratoriotilat tukevat sujuvaa ja turvallista työskentelyä, joten 
työn ja työtilojen suunnitteluun on hyvä käyttää aikaa ja vaivaa. Hyvä ja turvallinen 
työympäristö saavutetaan, kun valaistus, ääniympäristö ja sisäilma ovat kunnossa. 
Laboratoriossa työskentely vaatii erityistä tarkkuutta, joten valaistuksen on oltava hyvä. 
Henkilökohtaiset erot kuten ikä, näkökyky ja vireystila vaikuttavat myös ihmisten 
tapaan nähdä. Valaistuksen ollessa kunnossa virheet työskentelyssä vähenevät, silmät 
eivät rasitu ja työasento säilyy hyvänä. Koska ikkunoista voi tulla auringonvaloa, joka 
heijastaa esimerkiksi tietokoneiden näyttöruuduilta, on hyvä sijoittaa työpisteet ikkunan 
sivulle. Myös valaisimet tulisi suunnata siten, ettei valo heijasta ruuduilta ja 
näppäimistöiltä. (Aulanko ym. 2010, 56; Harjanne 2010, 31.) Laminaarivirtauskaapeissa 
tulisi lisäksi olla oma valaistuksensa (Nevala ym. 2012, 19). 
 
Laboratorion työpisteitä suunniteltaessa tulee ottaa huomioon, että oikea- ja 
vasenkätiset voivat niissä työskennellä. Työpisteitä on hyvä voida säätää, jotta 
erikokoiset henkilöt saavat niissä hyvän työskentelyasennon. Pöytien korkeus voi olla 
sähköisesti napilla tai säädettävillä jaloilla muutettavissa, mutta tiloihin voidaan myös 
sijoittaa kahdella tai kolmella eri korkeudella olevia pöytiä. Paras alue pöydällä 
työntekoa varten on suoraan työntekijän edessä. Vaakatasossa työskennellessä paras 
asento käsille on kyynärkorkeudella 10 – 30 senttimetrin etäisyydellä pöydän reunasta 
suoraan vartalon edessä. Työtä tehdessä istuen ja seisten on kädet voitava tukea 
alustaan, jotta niitä ei tarvitse kannatella ilmassa. Näin vältetään mahdolliset niska- ja 
hartiakivut. Hyvä istuma-asento työntekijälle on, kun pää on keskiasennossa ja hartiat 
rentoina, kyynärpäät lähellä vartaloa, yläraajat tuettuna alustaan, selkä luonnollisessa 
asennossa ja jalat tukevasti lattialla tai jalkatuella. Tavallisessa istuma-asennossa on 
tärkeää, että pöytätason alla on riittävästi vapaata jalkatilaa. (Aulanko ym. 2010, 44–46; 
Nevala ym. 2012, 47–48, 51–52.) 
 
Yksi tavallisin työskentelymuoto laboratorioissa on pipetointi. Se on tarkkuutta vaativaa 
ja aiheuttaa paljon toistoja yläraajoille. Jos pipetoidaan yli 300 tuntia vuodessa, on 
työntekijällä suurentunut riski saada käsien ja hartiaseudun vaivoja. Sähköisen pipetin 
käyttö on manuaalista kevyempää. Pipetointia voidaan myös helpottaa käyttämällä niin 
ergonomista pipettiä kuin mahdollista, kyynärpää pöytään tukemalla. Jos kärki ja pipetti 
tai koeputki ovat korkeita, voi kyynärpään tukea korokkeen, kuten pipetin kärkilaatikon 
tai pehmusteen, päälle. Jäteastian tulee olla työpöydällä mahdollisimman lähellä 
työkohdetta, työntekijän lähellä. Rasitusta voidaan vähentää myös laittamalla kärjet 
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lattialla olevaan jäteastiaan. Käsien on hyvä antaa levätä työtasolla tauon tullen. 
Laboratorioon on hyvä hankkia sekä manuaalisia että elektronisia pipettejä. Pipettejä 
tulee myös säilyttää asianmukaisesti pystyasennossa omassa telineessään, jolloin 
siisteys säilyy ja käsien on mahdollista antaa levätä. (Nevala ym. 2012, 59–61.) 
 
Laminaarivirtauskaapissa työskenneltäessä työntekijän tulee pitää kädet kaapin 
sisäpuolella etäällä vartalosta, mutta hänen on myös nähtävä etulasin läpi kaapin sisälle. 
Kaapin etureunassa tulisi olla käsituki, jotta työntekijän yläraajat eivät rasittuisi turhaan. 
Myös mikroskopoinnissa tarvitaan säädettävä työpiste ja mikroskooppi, sillä 
työskentelyssä vaaditaan tarkkuutta, hyvää näkemistä ja keskittymistä. Hyvässä 
mikroskopointiasennossa selkä ja hartiat ovat rentoina, olkavarret lähellä vartaloa, 
kyynärvarret pöytään tuettuna, ranteet keskiasennossa ja jalat lattiassa (kuva 1) Kun 
mikroskopoidaan paljon, on hyvä taukojen aikana lähteä pois työpisteeltä. (Nevala ym. 
2012, 64–68.) 
 
 
KUVA 1. Ergonominen mikroskopointiasento (Kuva: Sonja Nousiainen 2013) 
 
 
6.3 Aseptiikka 
 
31 
 
Hyvän aseptisen toiminnan on tarkoitus suojata joko steriiliä materiaalia tai elävää 
kudosta mikrobeilta. Toiminnalla estetään tai tuhotaan mikrobeja. Hyvä aseptiikka 
edellyttää huolellista käsihygieniaa, aseptista työskentelyä sekä tarvittavien 
suojavaatteiden käyttämistä. (Ratia, Vuento & Grönroos 2005, 139; McDonnel 2007, 
149.) Genetiikan laboratoriossa vaaditaan hyvää aseptiikkaa, jotta vältetään näytteiden 
kontaminointi vieraalla DNA:lla ja mikrobeilla. Esimerkiksi polymeraasiketjureaktio on 
erityisen altis kontaminaatiolle, jolloin on vaarana saada virheellisiä tuloksia. (Kuivanen 
2013.) 
 
Laboratoriossa tulee käyttää asianmukaisia suojavaatteita. Työnantaja huolehtii 
suojavaatteiden hankkimisesta, puhtaana pitämisestä ja korjaamisesta. Työvaatetuksen 
lisäksi työpaikalla voidaan tarvita suojavaatteita, joihin kuuluvat suojatakki tai –esiliina, 
hiussuoja, suu- ja nenäsuojus, silmäsuojus, suojakäsineet ja kengänsuojukset. On myös 
suositeltavaa laittaa pitkät hiukset kiinni työskentelyn ajaksi. Suojavaatteiden on 
tarkoitus suojata mikrobien leviämistä potilaasta tai näytteestä työntekijään, mutta myös 
toisinpäin. (Jakobsson & Ratia 2005, 602.) Työasun tärkeys infektioiden ja mikrobien 
leviämisen estämisessä on hyvin vähäinen. Hyvällä käsihygienialla, suojavaatteiden 
käyttämisellä ja oikeilla työskentelytavoilla on enemmän merkitystä, kun puhutaan 
hyvästä aseptiikasta. (Jakobsson & Ratia 2005, 602.) 
 
Suojakäsineiden käyttö suojaa työntekijän käsien kontaminoitumista, mutta myös 
näytteen kontaminoitumista työntekijän mikrobeilla. Käsineet laitetaan puhtaisiin käsiin 
ja riisutaan siten, että kädet likaantuvat mahdollisimman vähän. Suojakäsineiden käyttö 
ei kuitenkaan korvaa huolellista käsihygieniaa. (Jakobsson & Ratia 2005, 606–608.) 
Käsihygienia tarkoittaa terveydenhuollossa kaikkia niitä toimenpiteitä, joilla estetään 
mikrobien leviäminen potilaasta toiseen, henkilökunnasta potilaisiin, ympäristöstä 
henkilökuntaan tai potilaisiin sekä laboratoriossa työntekijöistä käsiteltäviin näytteisiin 
tai toisinpäin. Laboratoriotyöskentelyssä käsihygienian ylläpitämisessä tärkeimpänä 
pidetään hyvää käsienpesua ja desinfektiota. (Syrjälä, Teirilä, Kujala & Ojajärvi 2005, 
611.) Käsien saippuapesun suurin tarkoitus on näkyvän lian ja eritteiden poistaminen. 
Käsien desinfiointi on helppo ja tehokas tapa ylläpitää käsihygieniaa. Käsien 
desinfektion tarkoituksena on poistaa potilaasta tai ympäristöstä tullut väliaikainen 
mikrobifloora. Desinfektioaine on käytettävyydeltään helpompaa kuin käsien 
peseminen, sillä se ei vaadi vettä. Helpon saatavuuden myötä henkilökunnalla on 
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matalampi kynnys käyttää käsihuuhdetta. (Syrjälä ym. 2005, 614–617; McDonnel 2007, 
152.) 
 
Työskentelyssä on tärkeää kiinnittää huomiota aseptisiin työtapoihin. Aseptisen 
työskentelyn toteutumisen lähtökohtana on, että työtilat ja yleinen työympäristö on 
suunniteltu niin, että työskentely voi edetä sujuvasti. Myös hygieniavaatimukset on 
otettava huomioon suunnittelussa. Aseptiseen työskentelyyn kuuluvat oikean 
tilasuunnittelun toteutumisen lisäksi myös likaantuneiden työtasojen puhdistus sekä eri 
työtehtävien edellyttämien suojavarusteiden käyttö. (Hellstèn 2005, 186.) 
 
Työskentelytasot on puhdistettava aina työpäivän päätyttyä sekä tarvittaessa. Jos 
työpinnoille tulee työskentelyn yhteydessä tahroja, ne poistetaan heti desinfektioaineen 
avulla. Erite toimii hyvänä kasvualustana mikrobeille, jossa ne lisääntyvät ja leviävät 
sitä kautta ympäristöön. Desinfektio tulee tehdä siten, että tahra poistetaan tai se tehdään 
vaarattomaksi välittömästi tahran syntymisen jälkeen. Toimenpide kuuluu jokaisen 
henkilökuntaan kuuluvan tehtäviin. Eritetahrojen desinfektointiin käytettävien aineiden 
tulee olla helposti saatavilla. (Hellstèn 2005, 186; Ojajärvi & Jakobsson 2005, 199.) 
 
Genetiikan laboratoriossa työskennellään polymeraasiketjureaktio– eli PCR-tuotteiden 
kanssa. PCR on hyvin herkkä kontaminaatioille menetelmän sensitiivisyyden vuoksi. 
(Kuivanen 2013.) Pienetkin pölyyn sitoutuneet vieraan DNA:n partikkelit saattavat 
monistua reaktiossa siten, että ne aiheuttavat vääriä positiivisia monistuksia ja vääriä 
positiivisia tuloksia (Theophilus 2008, 30–31). Työntekijästä mahdollisesti irtoavat ihon 
solut ovat yleinen vieraan DNA:n lähde, joka kontaminoi näytteen (Klug & Cummings 
2005, 385). 
 
Puhdistusmenetelmiä, joita käytetään kontaminaatioiden ehkäisyyn, ovat 
työskentelyalueelle sijoitetut UV-valot. UV-valot vahingoittavat aikaisemmin 
monistettuja tuotteita siten, etteivät ne enää voi toimia templaattina eli DNA:n 
vastinjuosteena. Toinen tapa on lisätä PCR-seokseen urasiilia ja myöhemmin käsitellä 
tuotteet Urasiili-N-glykolaasilla (UNG) joka hajottaa kaikki tuotteet joihin on liittynyt 
urasiilia. Tämä estää tuotteiden toimimisen templaattina. Nykyään käytetään myös niin 
sanottua kuumakäynnistystä jossa reaktioseos erotetaan fysikaalisesti templaateista tai 
entsyymeistä. Tällöin vastareaktion alkaessa tapahtuu tuotteiden sekoittuminen, joka 
ehkäisee väärien tuotteiden liittymistä reaktioon. (Theophilus 2008, 32–33.) 
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Laboratoriossa on erillinen puhdastila, jossa valmistetaan PCR-tutkimuksia varten 
ajoseokset ja PCR-tilat, joissa työskentely vaatii erityisen hyvää aseptiikkaa. 
Tärkeimmät puhdastilatyöskentelyssä huomioon otettavat asiat ovat hyvä 
henkilökohtainen hygienia ja käsihygienia sekä se, että puhdastilaan ei koskaan viedä 
ylimääräisiä tavaroita, muuten kuin hyvin steriloituina. Puhdastilaan mentäessä puetaan 
aina sulkutilassa olevat erilliset suojavaatteet päälle. Näin estetään ylimääräisten 
kontaminanttien pääsy puhdastilaan. Kun työskennellään tilassa, jossa käsitellään PCR-
tuotteita, tulee tutkittavaa materiaalia sisältävien putkien avaamista välttää tai avataan 
yksi näyteputki kerrallaan. Näin estetään näytteiden ristiinkontaminoituminen. 
(Kuivanen 2013.) 
6.4 Jätteiden käsittely 
 
Jätelaki säätelee jätteiden käsittelemistä. Sen tarkoituksena on ehkäistä ympäristölle ja 
terveydelle aiheutuvaa vaaraa ja haittaa, vähentää jätteiden määrää, edistää 
luonnonvarojen kestävää käyttöä, varmistaa toimiva jätehuolto ja vähentää roskaamista. 
Kun jätettä syntyy, on jätteen haltijan ensisijaisesti valmisteltava jäte uudelleenkäyttöä 
varten tai toissijaisesti kierrätettävä se. Jos kierrätys ei ole mahdollista on jäte 
käsiteltävä muulla tavalla kuten hyödyntämällä energiana ja jos tämäkään ei ole 
mahdollista, tulee jäte loppukäsitellä. Toiminnanharjoittajalla on myös 
selvilläolovelvollisuus toimintansa vaikutuksista. Jätteen tuottajalla on siis oltava 
selvillä jätteen määrästä, laadusta, alkuperästä ja ympäristövaikutuksista. (Heinonen 
2006, 13–14; Jätelaki 646/2011, 1§, 8§.) 
 
Jätteet jaetaan lajittelun perusteella kolmeen kategoriaan, joita ovat yhdyskuntajäte, 
terveydenhuollon erityisjäte ja ongelmajäte. Yhdyskuntajätteisiin kuuluu energiajäte, 
sekajäte, biojäte, muovijäte, tietosuojajäte, paperi, pahvi, lasi, tekstiilijäte ja metallijäte. 
Terveydenhuollon erityisjätteitä ovat särmäisjäte, biologinen tunnistettava ja biologinen 
ei tunnistettava jäte, tartuntavaarallinen jäte ja viljelymaljajäte. Ongelmajätteitä taas 
ovat tartuntavaarallinen jäte, lääkejäte, kemikaalijäte, elohopeajäte, valaisimien 
loisteputkijäte, paristo- ja akkujäte sekä lyijyä sisältävä jäte. Laboratoriossa syntyy niin 
yhdyskuntajätettä, erityisjätettä kuin ongelmajätettäkin. (Laine 2003.) 
 
Energiajäte on haitattomasti esikäsiteltävää ja polttokelpoista jätettä. Energiajäte on 
kuivaa ja puhdasta eikä se ole likaantunut verellä ja eritteillä tai muulla orgaanisella 
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materiaalilla. Energiajäte on usein kirkkaassa tai valkoisessa muovipussissa ja jäteastian 
kyljessä lukee ”Energiajae”. Sekajätettä taas on yhdyskuntajäte, jota ei voida hyödyntää 
esineenä, materiaalina tai energiana. Tällaista jätettä ovat esimerkiksi orgaanisella 
aineella likaantunut jäte, tekstiilit, yhdistemuovit, PVC sekä vinyylikäsineet. Sekajäte 
viedään kaatopaikalle. (Laine 2003.) Genetiikan laboratoriossa syntyvästä jätteestä suuri 
osa on energiajätettä. Syntyvää energiajätettä ovat esimerkiksi paperi ja sellupaperijäte, 
käytetyt pipetinkärjet, viljelypullot, reagenssipakkaukset, eppendorf-putket ja ruiskut. 
(Kuivanen 2013.) 
 
Särmäisjäte kerätään läpäisemättömiin, särkymättömiin ja suljettaviin astioihin. Tämän 
jälkeen särmäisjäte kerätään syväkeräyssäiliöihin ja vanhennuksen jälkeen hävitetään 
kaatopaikalle. Tartuntavaarallinen jäte hävitetään myös siten, että vanhennuksen jälkeen 
jäteurakoitsija huolehtii sen kaatopaikalle. Jotkut kemikaalit ovat ympäristölle niin 
vaarallisia, että niitä ei voi hävittää kaatamalla viemäriin runsaan veden kanssa, jolloin 
ne käsitellään ongelmajätteenä. Tämä tarkoittaa sitä, että kemikaalit kerätään 
ongelmajätelaitokseen, jossa jäte joko hyödynnetään tai tehdään vaarattomaksi ja 
loppusijoitetaan jätteenkäsittelykeskuksen loppusijoitusalueelle. (Laine 2003; Heikkilä 
2012.) 
 
Tietosuojattava jäte pitää sisällään yksilön henkilöllisyyttä koskevia tietoja tai salassa 
pidettäviä asiakirjoja. Salassa pidettäviin jätteisiin kuuluu potilastunnistein merkityt 
näytteenotto- ja muut tarvikkeet sekä muut hoidon ja tutkimuksen yhteydessä syntyneet 
aineistot. Salassa pidettävät jätteet tulee aina tuhota. Fimlab Laboratoriot Oy:ssä on 
vuodesta 2010 lähtien kaikki toimistopaperi käsitelty tietosuojattavana, vaikka se ei 
sisältäisikään salassa pidettävää tietoa. (Laine 2003.) 
 
Ongelmajätteitä ei saa johtaa yleiseen viemäriin vaan ne käsitellään 
ongelmajätelaitoksessa. Genetiikan laboratoriossa syntyvää kemikaalijätettä ovat muun 
muassa fenoli, formamidi, formaldehydi, kloroformi, ksyleeni ja paraformaldehydi. 
Nämä jätteet kerätään mielellään alkuperäisastiaan tai muuhun astiaan, joka on 
huolellisesti merkitty. Jätteet kerätään erilliseen laatikkoon ja täytetään ”Ilmoitus 
ongelmajätteestä”, jonka jälkeen ympäristövastaava toimittaa jäteastiat 
ongelmajätevarastoon. (Heikkilä 2012.) 
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6.5 Kemikaaliturvallisuus 
 
Arviolta miljoona ihmistä Suomessa altistuu työssään kemiallisille aineille. Suomen 
kemikaalirekisteriin on tallennettu noin 30000 valmistetta, jotka aiheuttavat joko 
terveydelle tai ympäristölle haittaa. Yksi valmiste sisältää usein enemmän kuin yhtä 
ainetta, jolloin samaa ainetta on useassa eri valmisteessa. Tämän takia vaarallisten 
aineiden määrä vähenee noin 5000:een. Kemikaalien haittatekijät vaihtelevat 
ominaisuuksien, käyttömäärien sekä käyttötapojen mukaan. Ne voivat aiheuttaa vaaraa 
terveydelle ja ympäristölle, mutta niihin voi liittyä myös palo- tai räjähdysvaara. 
Kemikaalien käytöstä voi aiheutua ammattitauteja, työperäisiä sairauksia, pien- ja 
suuronnettomuuksia. (Hämäläinen 2006, 6–7.) Kemikaaliturvallisuutta säätelevät laki 
vaarallisten kemikaalien ja räjähteiden käsittelyn turvallisuudesta (390/2005), 
kemikaalilaki (744/1989) työturvallisuuslaki (738/2002), ympäristönsuojelulaki 
(86/2000) ja REACH-asetus (1907/2006). Syksyllä 2013 astuu voimaan uusi 
kemikaalilaki (599/2013). 
Lain vaarallisten aineiden ja räjähteiden käsittelyn turvallisuudesta (390/2005), 
kemikaalilain (744/1989) ja REACH-asetuksen (1907/2006) tarkoituksena on vähentää 
vaarallisista kemikaaleista aiheutuvia henkilö- ja ympäristövahinkoja ottaen huomioon 
kemikaalien varastoinnin, säilytyksen, käytön ja siirron (Hämäläinen 2006, 16). 
Tarkoituksena on myös edistää yleistä turvallisuutta ja ehkäistä palo- ja räjähdysvaaroja. 
Ympäristölain (86/2000) tavoitteena on ehkäistä ympäristön pilaantuminen sekä 
vähentää ja poistaa pilaantumisesta aiheutuvia vahinkoja sekä ehkäistä jätteiden syntyä 
ja haitallisten aineiden syntymistä.  
 
Työturvallisuuslain mukaan (738/2002) työnantajan velvollisuutena on huolehtia, että 
käytettävistä kemikaaleista ei aiheutuisi vaara- ja haittatekijöitä työntekijöille. Kun 
työntekijät käsittelevät, säilyttävät tai varastoivat tulenarkoja, syövyttäviä tai muuten 
vaaraa aiheuttavia kemikaaleja, tulee heidän noudattaa erityistä varovaisuutta. 
Vaarallisista aineista on myös annettava työntekijöille tarpeelliset tiedot, jotta 
työturvallisuus toteutuu. Valtioneuvoston asetuksessa kemiallisista tekijöistä työssä 
(715/2001) sanotaan, että työnantajalla on velvollisuus laittaa työpaikalla käytettävistä 
kemikaaleista käyttöturvallisuustiedotteet ja luettelo työntekijöiden nähtäväksi 
saataville. 
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Genetiikan laboratoriossa noudatetaan kemikaaliturvallisuus –käytäntöjä 
työskentelemällä vaarallisten kemikaalien kanssa huolellisesti ja asianmukaisia 
suojavarusteita kuten suojakäsineitä käyttäen. Jos työntekijä saa päälleen happoa, on 
laboratorion toisessa päässä käytävällä hätäsuihku. Kaikista haitallisista tai vaarallisista 
kemikaaleista on käyttöturvallisuustiedotteet työntekijöiden saatavilla. (Kalmanlehto 
2013.) 
 
 
6.6 Salassapitovelvollisuus ja tietosuoja 
 
Koska laboratoriossa tehdään töitä potilasnäytteiden parissa, työntekijät ovat 
henkilötietoja sisältävien asiakirjojen ja jopa arkaluontoisten asioiden kanssa 
tekemisissä. Jotta voidaan puhua hyvän ja luottamuksellisen hoitosuhteen 
saavuttamisesta, on potilaan tunnettava, että häntä koskevat tiedot pysyvät rajatun 
henkilöpiirin sisällä ja näitä tietoja käytetään vain hänen hoitonsa suunnittelemisen ja 
toteutukseen. (Lehtonen 2003, 22.) Tämän takia potilaan henkilötietoja suojelemaan on 
asetettu laki potilaan asemasta ja oikeuksista (785/1992), henkilötietolaki (523/1999), 
laki sosiaali- ja terveydenhuollon asiakastietojen sähköisestä käsittelystä (159/2007), 
laki terveydenhuollon ammattihenkilöistä (559/1994) ja sosiaali- ja terveysministeriön 
asetus potilasasiakirjoista (298/2009). 
 
Laissa terveydenhuollon ammattihenkilöistä (559/1994, 17§) on asetettu työntekijöiden 
salassapitovelvollisuudesta. Salassapitovelvollisuus tarkoittaa sitä, että 
terveydenhuollon ammattihenkilö ei saa kertoa ulkopuolisille luvatta yksityistä ihmistä 
tai perhettä koskevaa tietoa, jonka hän on saanut asemansa tai tehtäviensä perusteella. 
Tämä velvollisuus jatkuu vielä ammatinharjoittamisen jälkeen. Terveydenhuollon 
ammattihenkilöä koskee myös potilasasiakirjojen laatiminen ja säilyttäminen sekä 
niihin liittyvä salassapito. (Laki terveydenhuollon ammattihenkilöistä 559/1994, 16§.) 
Tästä velvollisuudesta on laadittu tarkemmin laissa potilaan asemasta ja oikeuksista 
(785/1992). 
 
Potilasasiakirjat ovat potilaan hoidon järjestämisessä ja toteuttamisessa käytettäviä, 
laadittuja tai saapuneita asiakirjoja tai teknisiä tallenteita, jotka sisältävät tietoa potilaan 
terveydentilaa koskien tai muita henkilökohtaisia tietoja. Julkisuuslaki eli laki 
viranomaisten toiminnan julkisuudesta (621/1999) määrittelee muun muassa 
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potilasasiakirjat salassa pidettäviksi asiakirjoiksi. Asiakirjoissa olevat tiedot ovat 
arkaluonteisia ja ne tulee pitää salassa. Tätä kutsutaan myös vaitiolovelvollisuudeksi. 
Käsiteltäessä potilasasiakirjoja tulee noudattaa erityistä huolellisuutta ja merkittyjen 
tietojen on oltava käyttötarkoituksensa kannalta tarpeellisia sekä virheettömiä. Potilasta 
koskevia tietoja saavat käyttää vain kyseisessä toimintayksikössä potilaan hoitoon tai 
siihen liittyviin tehtäviin osallistuvat henkilöt. 
 
Sosiaali- ja terveysministeriön asetuksessa potilasasiakirjoista (298/2009) vastuu 
asiakirjojen säilyttämisestä kuuluu sen terveydenhuollon toimintayksikölle tai 
yksityiselle terveydenhuollon ammatinharjoittajalle, jonka toiminnassa ne ovat 
syntyneet. Jos asiakirjojen tekemisestä erikseen kussakin hoitoyksikössä on haittaa 
potilaalle, voidaan materiaali toimittaa hoitovastuun siirtyneelle terveydenhuollon 
toimintayksikölle potilaan tai hänen omaisensa suostumuksella. Tällöin edelliseen 
paikkaan tulee jäädä tieto siitä, minne asiakirjat on lähetetty. Asetuksessa 
potilasasiakirjoista säädetään myös tarkemmin potilasasiakirjojen säilytysajasta. Kaikki 
potilasta koskeva aineisto kuten tutkimuksessa ja hoidossa syntyvä biologinen 
materiaali ja asiakirjat tulee säilyttää vähintään lain liitteessä ilmoitetun ajan. Tämän 
jälkeen materiaalit tulee tuhota asianmukaisella tavalla niin, etteivät sivulliset henkilöt 
saa niistä tietoa. (Henkilötietolaki 523/1999, Laki potilaan asemasta ja oikeuksista 
1992/785, Sosiaali- ja terveysministeriö 2001, 11, 27.) 
 
Lain sosiaali- ja terveydenhuollon asiakastietojen sähköisestä käsittelystä (159/2007) 
tarkoitus on edistää sähköisten asiakastietojen turvallista käsittelyä sosiaali- ja 
terveydenhuollossa. Lain avulla saadaan toteutettua yhtenäinen, potilastietojen käsittely- 
ja arkistointijärjestelmä, joka edistää myös potilaan tiedonsaantimahdollisuuksia. 
Sähköisten potilasasiakirjojen tulee lain mukaan olla saatavilla ja käytettävissä, eheinä 
ja muuttumattomina. Asiakirjasta tulee olla vain yksi alkuperäinen kappale, joka on 
tunnisteella yksilöity. Sähköisiä potilasasiakirjoja käsittelevässä laissa säädetään lisäksi 
käytön ja luovutuksen seurannasta, asiakirjojen tietorakenteesta, asiakkaan 
tiedonsaantioikeudesta sekä potilastietojen luovuttamisesta. 
 
Genetiikan laboratoriossa potilasasiakirjat ovat omalla tietokoneasemallaan. 
Asiakirjoissa on vain potilaan etunimi ja henkilötunnus. Kyseiselle asemalle ei pääse 
kukaan henkilökuntaan kuulumaton henkilö, jolloin vältetään asiakirjojen joutuminen 
ulkopuolisille. Niin laboratorion henkilökunta kuin muutkin, jotka työskentelevät 
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laboratoriotiloissa ovat kirjoittaneet asiakirjan, joka velvoittaa henkilötietojen 
salassapitoon. (Kalmanlehto 2013.) 
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7 KLIINISEN GENETIIKAN LABORATORION TUTKIMUKSIA 
 
 
7.1 Sytogenetiikka 
 
Sytogenetiikka tarkoittaa kromosomimuutosten tutkimista (Klug & Cummings 2005, 9; 
Knuuttila 2006, 38; Bayani & Squire 2008, 239). Sytogeneettisissä tutkimuksissa 
tunnistetaan kromosomeja niiden rakenteen, koon sekä kromosomien raitojen 
perusteella valomikroskooppia käyttäen. Kromosomiraidat saadaan näkyviin G-
raitavärjäyksellä. (Knuuttila 2006, 39–39; Bayani & Squire 2008, 239.) 
Kromosomitutkimuksella määritetään potilaan näytteestä peruskaryotyyppi (kuva 2) 
(Klug & Cummings 2005, 9; Knuuttila 2006, 38). 
 
 
KUVA 2. Normaali miehen karyotyyppi (46,XY) (Fimlab Laboratoriot Oy, genetiikan 
laboratorio 2013a) 
 
Kromosomitutkimuksissa analysoitavan karyotyypin perusteella pystytään tunnistamaan 
kromosomeissa mahdollisesti ilmeneviä poikkeavuuksia. Tutkimuksissa nähtäviä 
poikkeavuuksia ovat ylimääräiset tai puuttuvat kromosomit sekä suurimmat 
rakenteelliset poikkeavuudet. Kromosomitutkimusten perusteella voidaan edetä 
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tarkempiin tutkimuksiin, mikäli tutkimuksessa havaitaan poikkeavuuksia. (Orpana & 
Huoponen 2006, 277.) Genetiikan laboratoriossa kromosomitutkimuksia tehdään useista 
näytelaaduista kuten istukasta, lapsivedestä, verestä, luuytimestä, kasvaimista ja 
kudoksista. Kaikista näytteistä määritetään karyotyyppi G-raitavärjäyksellä. (Fimlab 
Laboratoriot Oy 2012b.) Erikoistapauksissa kromosomitutkimus voidaan tehdä sikiön 
napaverinäytteestä. Napaverinäyte otetaan, jos istukka tai lapsivesinäytteessä ilmenee 
kromosomimosaikismia tai niiden tulkinta on ollut epäluotettavaa. (Autti-Rämö 2005, 
54; Salonen 2006, 302.) 
 
 
7.2 Molekyylisytogenetiikka 
 
Molekyylisytogenetiikka sijoittuu menetelmällisesti sytogenetiikan ja 
molekyyligenetiikan väliin. Molekyylisytogenetiikan tutkimusmenetelmänä yleisin on 
FISH- eli fluoresenssi in situ hybridisaatio –tutkimus. (Kähkönen 2013.) FISH-
tutkimuksessa yhdistyy molekyyligenetiikan ja perinteisen kromosomitutkimuksen 
piirteitä. Menetelmässä käytettävä fluoresoivalla väriaineella leimattu koetin 
hybridisoituu sille spesifiseen DNA-jaksoon kohdekromosomissa. Tutkittavan 
muutoksen mukaan voidaan valita tutkimuskohteelle soveltuva koetin, jolla leimataan 
kromosomista haluttu alue. (Knuuttila 2006, 42–43.) 
 
FISH-tutkimuksesta on olemassa eri sovelluksia. Esimerkki eräästä FISH-sovelluksesta 
on koko kromosomin leimaaminen, jossa vain yksi kokonainen kromosomi värjäytyy. 
Subtelomeeri-FISH –sovelluksessa kromosomien kärkialueet leimataan, jolloin saadaan 
näkyviin tietyn kromosomin telomeerialueet. Lokusspesifisessä FISH-tutkimuksessa 
pystytään leimaamaan kromosomista hyvin pieniä alueita. Jopa yhden geenin 
tunnistaminen on näin mahdollista. Lokusspesifistä FISH-tutkimusta käytetään 
esimerkiksi mikrodeleetio-oireyhtymän diagnostiikassa (kuva3). Kuvassa 3 vasemmalla 
normaali tuma ja oikealla tumassa nähdään kromosomissa 13 q-käsivarren raidassa 14 
deleetio eli toinen (punainen) signaali puuttuu. Kyseinen deleetio aiheuttaa 
retinoblastoomaa osalla henkilöistä. mFISH- eli moniväri-FISH –tutkimuksessa 
jokainen kromosomi värjäytyy omalla värillään. (Knuuttila 2006, 42–43.) 
41 
 
 
KUVA 3. Interfaasi-vaiheen soluja, joissa käytetty 13q14 SO– (deleetio) ja 13q34 SG 
(kontrolli) –koettimia (Fimlab Laboratoriot Oy, genetiikan laboratorio 2013b) 
 
Genetiikan laboratoriossa FISH-tutkimuksia käytetään kromosomien G-
raitavärjäyksessä ilmenneiden poikkeavuuksien jatkoselvittelyyn sekä 
mikrodeleetioiden osoittamiseen mikrodeleetio-oireyhtymää epäiltäessä (Fimlab 
Laboratoriot Oy 2013c). Sikiödiagnostiikassa FISH-tutkimusta käytetään kromosomien 
13, 18, 21, X ja Y poikkeavan lukumäärän osoittamiseen sellaisissa tilanteissa, kun 
vastaus on saatava nopeasti. FISH-sovelluksia käytetään myös hematologisten 
maligniteettien taudin seurannassa ja hoitovasteen arvioinnissa sekä kiinteiden kudosten 
syöpien kromosomipoikkeavuuksien tunnistamisessa ja taudin levinneisyyden 
seurannassa. FISH-tutkimus tehdään yleisimmin veri- tai luuydinnäytteestä. 
Harvinaisempia näytelaatuja, joista FISH-tutkimusta tehdään, ovat virtsa, lapsivesi, 
istukka ja kasvaimet. (Fimlab Laboratoriot Oy 2013b.) Moniväri-FISH –tutkimusta 
käytetään kromosomien translokaatioiden, duplikaatioiden ja deleetioiden 
osoittamiseen. mFISH soveltuu hyvin myös leukemioiden, lymfoomien ja syöpien 
analysointiin. mFISH –tutkimusta voidaan tehdä veri-, luuydin-, kudos- tai 
tuumorinäytteestä. Tutkimus tehdään usein kromosomitutkimuksen jatkotutkimuksena. 
(Fimlab Laboratoriot Oy 2013d.)  
 
 
7.3 Molekyyligenetiikka 
 
Polymeraasiketjureaktio eli PCR on molekyyligenetiikan käytetyin tutkimusmenetelmä 
(Passarge 2001, 66). Polymeraasiketjureaktio on tarkin genetiikassa käytettävistä 
tutkimusmenetelmistä. Menetelmällä tutkitaan näytteitä DNA- ja RNA-tasolla. 
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(Kähkönen 2013.) PCR-pohjaisia sovelluksia on kehitetty mutaatioiden ja 
polymorfioiden diagnostiikkaan. PCR-sovelluksista esimerkkinä on alleelispesifinen 
PCR. Alleelispesifisessä oligonukleotidi -hybridisaatiossa eli ASO-hybridisaatiossa 
monistettu tuote hybridisoidaan tietyn genotyypin tunnistavan koettimen kanssa. 
(Orpana & Huupponen 2006, 273–275.) Genetiikan laboratoriossa tehtäviä PCR-
tutkimuksia ovat muun muassa kvantitatiiviset fuusiogeenitutkimukset, esimerkkinä 
SIL-TAL1 fuusiogeenin tuottaman lähetti-RNAn kvantitatiivinen analyysi 
jäännöstautimäärityksessä. (Fimlab Laboratoriot Oy 2013e.) Pahanlaatuisten veritautien 
diagnostiikassa ja seurannassa etsitään useita eri mutaatioita riippuen mitä veritautia 
epäillään. JAK2-geenin (Janus Kinase 2) mutaatiotutkimusta käytetään 
myeloproliferatiivisten tautien diagnostiikassa. Immunoglobuliinigeenin ja T-
solureseptorigeenin uudelleenjärjestäytymistä osoitetaan lymfaattisten tautien 
diagnostiikassa ja erotusdiagnostiikassa. Geenien uudelleenjärjestäytymistä määritetään 
esimerkiksi BCL2-geenin (B-Cell Lymfoma 2) kohdalla, kun halutaan diagnostista 
tietoa follikulaarisesta lymfomaasta. Näytelaaduiksi tutkimuksiin sopii joko veri tai 
luuydin. (Fimlab ohjekirja 2013a.) KRAS-geenin (Kirsten rat sarcoma 2 oncogene 
homolog) pistemutaation osoittaminen tapahtuu alleelispesifisellä PCR-menetelmällä. 
KRAS-geenin pistemutaatiota selvitetään sellaisten kolorektaalisyöpien yhteydessä, 
joiden hoitoon harkitaan EGFR (epidermal growht factor reseptor) -salpaajahoitoa. 
Todettu mutaatio yleensä viittaa siihen, ettei kasvain reagoi EGFR-salpaajahoitoon. 
(Fimlab Laboratoriot Oy 2012a.) Sikiödiagnostiikkaan liittyviä trisomiatutkimuksia 
tehdään PCR-menetelmällä. Genetiikan laboratoriossa määritetään PCR-menetelmän 
avulla kromosomeista 13, 18, 21 sekä sukupuolikromosomeista mahdollisia trisomioita 
ja lukumääräpoikkeavuuksia. (Fimlab Laboratoriot Oy 2012c; Kähkönen 2013.) 
Trisomia-määrityksiä voidaan tehdä lapsivesi-, istukka- tai napaverinäytteistä (Fimlab 
Laboratoriot Oy 2012c). 
 
 
7.4 Sikiödiagnostiikka 
 
Sikiödiagnostiikan tarkoituksena on osoittaa tai sulkea pois sikiön vaikeita sairauksia tai 
rakenteellisia poikkeavuuksia. Suomessa sikiödiagnostiikkaa tarjotaan kaikille sitä 
haluaville raskaana oleville naisille. Diagnostiikka perustuu seulontatutkimuksiin, joilla 
pyritään osoittamaan sellaisia raskauksia, joissa on tavallista suurempi riski sikiön 
sairauteen tai kehityshäiriöön. Seulontatutkimusten perusteella voidaan suorittaa 
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tarkempia diagnostisia tutkimuksia kuten kromosomi- ja DNA-tutkimuksia. Spesifisiä, 
geneettisiä tutkimuksia, joita suoritetaan jatkotutkimuksina, ovat lapsivesi- ja 
istukkatutkimukset. Sikiötutkimukset pyritään tekemään raskauden ensimmäisen 
kolmanneksen aikana, jotta raskauden keskeytys olisi mahdollista. (Salonen 2006, 294.) 
Sikiödiagnostiikan tarkoituksena on myös valmistaa vanhempia ja hoitohenkilökuntaa 
sellaisen lapsen syntymään, jolla on jokin kehityshäiriö. Tiedon lisääminen 
vanhemmille lapsen sairaudesta helpottaa vanhempia ymmärtämään lapsen mahdollisia 
kehityshäiriöitä. (Autti-Rämö ym. 2005, 34–35; Young 2005, 272.) Maailmanlaajuisesti 
on käytössä neljä päätutkimusluokkaa: äidin seerumitutkimukset, 
ultraäänikuvantaminen, istukkanäytetutkimukset ja lapsivesitutkimukset (Autti-Rämö 
ym. 2005, 42–55; Young 2005, 272; Salonen 2006, 298–301). Kyseisiä tutkimuksia ei 
tehdä jokaisesta lapsesta, vaan seerumi- ja ultraäänitutkimusten perusteella voidaan 
päätyä ottamaan istukka- tai lapsivesinäytteitä. Erikoistilanteissa voidaan päätyä 
suoraan istukka- ja lapsivesitutkimuksiin. Erityistilanteista esimerkkinä on äidin korkea 
ikä. Yli 35-vuotiailla äideillä on suurentunut riski saada lapsia, joilla ilmenee jokin 
trisomia. Sellaisissa tilanteissa, joissa istukka- tai lapsivesinäytteestä ei saada 
luotettavaa tulosta, voidaan ottaa napasuoniverinäyte, jolla voidaan tarkentaa tulosten 
tulkintaa. (Salonen 2006, 298–302.) 
 
Istukkanäyte otetaan neulalla äidin vatsanpeitteiden läpi ultraääntä avuksi käyttäen. 
Näyte otetaan mahdollisuuksien mukaan vasta 10–14. raskausviikolla, koska 
aikaisemmin otettu näyte lisää harvinaisten raajaepämuodostumien riskiä. Näytteeksi 
otetaan istukan villuksia, jotka voidaan erottaa mikroskooppisesti äidin kudoksesta, 
jolloin varmistetaan näytteen oikea näytteenottopaikka. (Young 2005, 274; Salonen 
2006, 304.) Näytteen laadun varmistaminen on tärkeää. (Salonen 2006, 304). 
Istukkanäytteestä saadaan yleensä nopeasti tehtyä kromosomitutkimuksia, sillä 
istukkakudoksesta voidaan suoraan kerätä mitooseja, eikä tällöin edeltäviä soluviljelyjä 
tarvita. Biokemiallisilla määrityksillä viljellyistä nukkanäytteistä voidaan selvittää 
sikiön aineenvaihduntasairauksia, kuten fenyliiketonurian riskiä ja sialihapon määritystä 
Sallan taudin diagnostiikassa. Biokemialliset määritykset on kuitenkin syrjäytetty lähes 
kokonaan geneettisellä mutaatiodiagnostiikalla. Perinnöllisissä sairauksissa, joissa tautia 
aiheuttava geeni ja sen paikka kromosomissa tunnetaan, voidaan tutkimus tehdä suoraan 
käyttäen spesifisiä FISH-koettimia. (Young 2005, 274; Salonen 2006, 304.) 
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Lapsivesinäyte otetaan yleensä 15. raskausviikolla, jolloin lapsivettä on kehittynyt 
riittävästi. Näyte otetaan äidin vatsanpeitteiden läpi neulalla ultraäänilaitteistoa apuna 
käyttäen. Näytteeksi otetaan 20 millilitraa lapsivettä tai erikoistilanteissa 10 millilitraa. 
Lapsivedestä saatavat lapsen solut viljellään suoraan petrimaljoilla oleville peitinlaseille 
ja soluviljelypulloon. Viljellyistä soluista tehdään kromosomimääritys G-
raitavärjäyksellä. (Autti-Rämö 2005, 54; Young 2005, 274; Salonen 2006, 301–302.) 
Viljellyistä interfaasivaiheen soluista voidaan FISH-menetelmällä selvittää 
kromosomien 13, 18, 21, X ja Y aneuploidiat käyttäen kullekin kromosomille spesifistä 
koetinta (Young 2005, 275). Genetiikan laboratoriossa kromosomien 13, 18, 21 ja 
sukupuolikromosomien aneuploidiat määritetään PCR-menetelmällä, mutta tarvittaessa 
tehdään myös FISH-määrityksiä lapsivesi- ja istukkanäytteistä. (Kähkönen 2013.) 
 
Napaverinäytteenottoon liittyy suurempia riskejä kuin lapsivesi- tai istukkanäytteen 
ottamiseen. Näytteenottoon liittyy 3–5 % keskenmenoriski (Young 2005, 275), 
kuitenkin myös 15 %:n keskenmenolukuja on esitetty (Autti-Rämö 2005, 54). Näyte 
otetaan aikaisintaan 18. raskausviikon jälkeen ja sen käyttö on rajattu erikoistapauksiin, 
joissa istukka- ja lapsivesitutkimusten tulokset ovat olleet epäselviä tai viljelyissä on 
havaittu epäselvää kromosomimosaikismia (Autti-Rämö 2005, 54; Salonen 2006, 302). 
Näytettä voidaan käyttää myös kohdunsisäisen infektion selvittämiseksi (Young 2005, 
275). 
 
 
7.5 Synnynnäisten kehityshäiriöiden diagnostiikka 
 
Synnynnäiset kehityshäiriöt ovat joukko sairauksia, jotka ilmenevät rakenteellisina ja/tai 
kromosomipoikkeavuuksina. Osa synnynnäisistä kehityshäiriöistä kuuluu 
sikiöseulontojen piiriin, kuten kromosomin 21 trisomia (kuva 4). Kuitenkin suuri osa 
poikkeavuuksista huomataan vasta lapsen syntymän jälkeen. Noin puolet synnynnäisistä 
kehityshäiriöistä johtuu perintötekijöistä. (Kere & Kivirikko 2006, 69–70.) 
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KUVA 4. Ylimääräinen kromosomi 21, miehen karyotyypissä (47,XY,+21) (Fimlab 
Laboratoriot Oy, genetiikan laboratorio 2013c) 
 
Esimerkkinä Suomessa esiintyvästä perinnöllisestä kehityshäiriöstä on kystinen 
fibroosi. Kystinen fibroosi on synnynnäinen kehityshäiriö, joka johtuu kromosomissa 7 
tapahtuvista mutaatioista. Mutaatiot kohdistuvat CFTR-geeniin (cystic fibrosis 
transmembrane conductance regulator) ja yleisin mutaatio on kolmen emäksen deleetio 
(F508del). Kystisessä fibroosissa ilmenee keuhko- ja suolisto-oireita, jotka johtuvat 
CFTR-geenin viallisesta toiminnasta. Oireiden vaikeus riippuu siitä, minkälaisia 
mutaatioita geeniin kohdistuu. Mutaation kohdistuessa geenin molempiin alleeleihin 
syntyy kolmen emäksen deleetio ja kloridikanava puuttuu kokonaan, jolloin oireet ovat 
vaikeammat. Kystisen fibroosin diagnostiikkaan kuuluu CTFR-geenin yleisimpien 
mutaatioiden selvittäminen. Kyseiseen tutkimukseen käytetään yleisimmille 
mutaatioille spesifisiä koettimia. (Passarge 2001, 276; Kere & Kivirikko 2006, 69–70.) 
 
 
7.6 Syövän diagnostiikka 
 
Syöpä kehittyy, kun yksittäiseen soluun kohdistuu muutoksia geneettisellä tasolla. 
Muutokset, jotka kohdistuvat solun jakautumista, kasvua, erilaistumista tai ohjattua 
solukuolemaa sääteleviin geeneihin, aiheuttavat solun muuttumisen kohti syöpäsolua. 
(Young 2005, 187–188; Aittomäki & Peltomäki 2006, 186.) Muutokset voidaan havaita 
joko kromosomitasolla esimerkiksi kromosomin translokaationa, tai DNA tasolla 
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esimerkiksi pistemutaationa (Aittomäki & Peltomäki 2006, 186). Geenit, jotka ovat 
mutatoituneet siten, että ne saavat solun käyttäytymään syöpäsolun tavoin, kutsutaan 
onkogeeneiksi tai kasvunrajoitegeeneiksi riippuen niiden toiminnasta (Young 2005, 
178–188; Aittomäki & Peltomäki 2006, 187). Yksittäinen mutaatio ei vielä aiheuta 
syöpää, vaan syövän syntymiseen tarvitaan useita mutaatioita (Passarge 2001, 318). 
Suurin osa geeneihin kohdistuvista mutaatioista on hankittuja, mutta myös syöpää 
aiheuttavia perinnöllisiä geenivirheitä tunnetaan. Periytyvien syöpien osuus kaikista 
syövistä on noin 5 %, jolloin mutaatio on sukusoluissa ja siirtyy näin jälkikasvulle. 
(Aittomäki & Peltomäki 2006, 187.) 
 
Onkogeenit kehittyvät proto-onkogeeneistä. Proto-onkogeenit ovat ihmisen perimässä 
olevia geenejä, joiden tehtävänä on edistää solun kasvua. Proto-onkogeeni voi muuttua 
onkogeeniksi jo yhden mutaation seurauksena. Proto-onkogeeni voi muuttua 
onkogeeniksi kolmella eri mekanismilla; pistemutaatiolla, monistumalla tai 
kromosomien uudelleenjärjestymisellä. Tunnettuja onkogeenejä on pystytty 
yhdistämään tiettyihin syöpiin ja niiden paikka kromosomissa on määritetty, joka 
mahdollistaa niiden osoittamisen geneettisillä tutkimusmenetelmillä. (Passarge 2001, 
320; Young 2005, 178–189; Aittomäki & Peltomäki 2006, 187–189.) KRAS-geenin 
pistemutaatio liittyy, melanoomaan, paksusuolensyöpään ja keuhkosyöpään (Young 
2005, 188–189). Genetiikan laboratoriossa KRAS-geenin mutaatiotutkimus suoritetaan 
alleelispesifisellä PCR-menetelmällä (Fimlab Laboratoriot Oy 2012a). 
 
Proto-onkogeenin mutatoituminen ei yksin riitä syöpäsolun syntyyn. Tapahtumaan 
tarvitaan solun kasvua rajoittavan geenin mutatoituminen siten, ettei se pysty enää 
estämään viallisen geenin toimintaa ja syöpäsolun kehittymistä. Kasvunrajoitegeeniin 
tarvitaan aina kaksi mutaatiota, sillä vaikka geenissä olisi yksi mutaatio, mutta kuitenkin 
yksi toimiva alleeli, geeni kykenee toimimaan. Kasvunrajoitegeenien koodaamilla 
proteiineilla on monia tehtäviä, ne säätelevät solun jakautumista, erilaistumista ja 
apoptoosia eli ohjattua solukuolemaa. Kun kasvunrajoitegeenit toimivat oikein, ne 
estävät sellaisten solujen syntymisen joissa on jokin DNA-virhe. Jos 
kasvunrajoitegeenin toiminta häiriintyy ja onkogeenit koodaavat virheellisesti jonkin 
solun kasvua, syntyy syöpäsolu. Kasvunrajoitegeenin toiminta voi loppua myös 
tilanteissa joissa sukusoluissa oleva mutaatio periytyy kaikissa soluissa estäen valmiiksi 
toisen alleelin toiminnan. Tällöin tarvitaan vain yksi mutaatio ja koko geenin toiminta 
on viallinen. Kasvunrajoitegeenien mutaatioita voidaan tutkia samalla tavalla kuin 
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onkogeenejä, esimerkiksi etsimällä pistemutaatioita tunnetuista kasvunrajoitegeeneistä. 
(Passarge 2001, 318; Young 2005, 191–193.) Geenit BRCA1 ja BRCA2 liittyvät 
vahvasti rintasyöpään. Näiden geenien mutaatiot lisäävät kantajan alttiutta sairastua 
perinnölliseen rintasyöpään. Molempien geenien tehtävänä, kun ne toimivat on DNA:n 
korjaaminen. Mutaation tai mutaatioiden seurauksena geenit menettävät 
korjauskykynsä. (Aittomäki & Peltomäki 2006, 190–191.) 
 
Fuusiogeenit ovat ryhmä onkogeenejä, jotka syntyvät translokaation seurauksena. 
Parhaiten tunnettu fuusiogeeni on niin sanottu Philadelphia-kromosomi. Philadelphia-
kromosomi tarkoittaa kahden kromosomin välillä tapahtunutta translokaatiota. 
Kyseisessä translokaatiossa kromosomista 22 ja kromosomista 9 osat vaihtavat 
paikkoja, joka merkitään vastauksessa [t(9;22)(q34;q11)]. Translokaation seurauksena 
geenit BCR kromosomista 22 ja ABL kromosomista 9 fuusioituvat. Tapahtumassa 
kahdesta tavallisesta geenistä fuusioituu onkogeeni BCR/ABL. Fuusiogeeni BCR/ABL 
esiintyy suuressa osassa kroonista myeloista leukemiaa sairastavien potilaiden 
kromosomeissa. Fuusiogeeni koodaa lähetti-RNA:ta, joka puolestaan koodaa 
fuusioproteiinia, jolla on suuri tyrosiinikinaasiaktiivisuus. Fuusioproteiinin johdosta 
syöpäsolut jakautuvat hallitsemattomasti. (Passarge 2001, 332; Klug & Cummings 
2005, 492–493.) 
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8  GENETIIKAN LABORATORION TUTKIMUSMENETELMIÄ 
 
 
8.1 G-raitavärjäys 
 
G-raitavärjäystä käytetään mitoottisen solun metafaasivaiheen kromosomien 
tunnistamiseen. Kromosomeja tunnistetaan niiden koon, rakenteen ja 
kromosomiraitojen perusteella. Kromosomeja katsotaan yleensä valo- tai 
elektronimikroskoopilla. Kromosomitutkimus tehdään tavallisesti 
fytohemagglutiniinilla (PHA) stimuloiduista veren lymfosyyteistä. PHA lisää 
lymfosyyttien jakautumista. Jotta jakautuvia soluja saataisiin riittävästi analyysiä varten, 
joudutaan veri-, luuydin- tai imusolmukenäytteitä viljelemään muutamasta tunnista 
muutamaan päivään. Viljellyt solut käsitellään siten, että metafaasivaiheen soluista 
saadaan paljastettua kromosomit, jotka värjätään trypsiinikäsittelyyn perustuvalla 
giemsavärjäyksellä. Värjäyksessä kromosomeihin lisättävä trypsiini poistaa 
ylimääräisen proteiinimateriaalin jokaisesta kromosomista. Trypsiinikäsittelyn jälkeen 
giemsaväri liittyy kromosomien DNA:han muodostaen tummat ja vaaleat raidat. 
(Young 2005, 28–29.) Nykyään analyyseissä käytetään digitaalisia 
kuvankäsittelyohjelmia, joiden avulla kuvattuja ja värjättyjä kromosomeja voidaan 
tarkastella tavallisia valokuvia tarkemmin (Passarge 2001, 186; Knuutila 2006, 38–40). 
Värjätyissä kromosomeissa tunnistaminen alkaa sentromeeristä ja jokainen kromosomi 
voidaan jakaa määriteltyihin alueisiin ja jaksoihin (Passarge 2001, 186). 
 
Kromosomit ovat kuvannettavissa ja tutkittavissa yksittäisinä niiden metafaasivaiheessa 
ja prometafaasivaiheessa. Jotta saataisiin riittävä määrä jakautumisvaiheessa olevia 
soluja, tulee niitä viljellä. Yleisimmät solut, joista kerätään jakautumisvaiheessa olevia 
soluja, ovat veren lymfosyytit. In-vivo olosuhteissa vain luuydin sisältää riittävän 
määrän jakautuvia soluja, jotta voitaisiin suorittaa kromosomianalyysi ilman 
soluviljelyä. PHA:lla stimuloituja lymfosyyttejä viljellään soluviljelyissä, sillä ilman 
solujen käsittelyä lymfosyytit eläisivät vain muutaman jakautumisen verran. PHA:n 
vaikutuksesta lymfosyytit stimuloituvat jakautumaan. Yleisin lymfosyyttien viljelyaika 
on noin 72 tuntia 37 °C:ssa. Viljelmään lisätään noin kaksi tuntia ennen solujen keräystä 
kolkisiini liuosta. Kolkisiinin vaikutuksesta solujen mitoosi häiriintyy ja keräykseen on 
näin helpompi saada metafaasivaiheen kromosomeja. (Passarge 2001, 186.) 
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Solupreparaatille suoritetaan useita käsittelyjä. Aluksi preparaatti sentrifugoidaan, jotta 
solut saadaan sedimentiksi putken pohjalle. Tämän jälkeen supernatantti poistetaan ja 
putkeen lisätään hypo-osmolaarista kaliumkloridia, jonka annetaan vaikuttaa noin 20 
minuuttia. Seuraavaksi putki sentrifugoidaan ja supernatantti poistetaan. Tämän jälkeen 
putkeen lisätään fiksatiivia, joka on usein yhdistelmä metanolia ja jääetikkahappoa. 
Fiksatiivi vaihdetaan kaksi tai kolme kertaa sentrifugointien välissä. Viimeisen 
sentrifugoinnin jälkeen solut otetaan pipetillä putken pohjalta ja pudotetaan 
objektilaseille, jotta kromosomit leviäisivät riittävän isolle alueelle. Ensin objektilasit 
kuumennetaan, jotta kromosomit kiinnittyvät objektilasille ja fiksoitu lasi asetetaan 
värjäysliuokseen, jonka jälkeen lasin päälle asetetaan peitinlasi. Tässä vaiheessa lasi on 
valmiina tarkasteltavaksi mikroskoopissa. Metafaaseja tarkastellaan viidestä 20:een 
tutkittavasta kudoksesta riippuen. Edustavan metafaasin löytyessä se kuvataan 
tietokoneohjelmalla. Poikkeamista voidaan ottaa kuvia, joita voidaan tarkastella 
useampien henkilöiden toimesta. (Passarge 2001, 190.) 
 
 
8.2 Fluoresenssi in situ hybridisaatio eli FISH 
 
FISH kehitettiin vuonna 1977, mutta otettiin varsinaisesti käyttöön diagnostisena 
työkaluna vasta vuonna 1988. Menetelmässä tunnistetaan kromosomeja, kromosomien 
osia tai tiettyä DNA:n osaa. FISH:llä voidaan tutkia myös tiettyä lokusta tai geeniä. 
Tutkittava kohde leimataan molekyylillä, joka on havaittavissa vasta-ainereaktion kautta 
tai suoraan fluoresenssilla konjugoidulla nukleotidisubstraatilla. (Bayani & Squire 2008, 
239–241.) Menetelmällä voidaan myös osoittaa jonkin tietyn jakson puuttuminen eli 
deleetio. FISH-tutkimuksella voidaan myös osoittaa translokaatioita, joissa 
kromosomien osat vaihtavat paikkaa toisten kromosomien osien kanssa. (Haydon 2008, 
53–54.) FISH-tutkimusta voidaan käyttää useiden eri tautitilojen selvittelyyn ja 
seurantaan. Yleisimmin käytettyjä kohteita ovat sikiön mahdolliset kehityshäiriöt, 
pahanlaatuisten veritautien ja muiden syöpien diagnostiikka sekä seuranta. FISH-
analyysilla haetaan vastausta kysymykseen, mikä on tutkittavan kromosomaalisen 
lokuksen/geenin status kohdegenomissa. Vastaus voidaan luokitella neljään eri 
pääryhmään riippuen siitä millä tavalla geeni tai lokus ilmenee. Ensimmäisenä 
tarkastellaan onko kopioluku normaali. Toisena tarkastellaan onko kopioluku suurempi 
kuin normaali eli onko tapahtunut amplifikaatio. Kolmantena tarkastellaan onko 
kopioluku pienempi kuin normaali eli onko tapahtunut deleetiota. Neljäntenä 
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tarkastellaan onko lokus tai geeni tavallisessa paikassa vai onko tapahtunut 
translokaatio. (Bayani & Squire 2008, 247.) 
 
FISH-määrityksessä suoritetaan useita työvaiheita (kuva 5). Prosessissa yhdistetään 
sytogeneettinen valmiste tai koepala suoraan kohteesta, kuten syöpäkasvaimesta, yhteen 
leimatun koettimen kanssa. Tätä kutsutaan hybridisaatioreaktioksi. Menetelmän 
ensimmäisessä vaiheessa sytogeneettinen valmiste kiinnitetään objektilasille ja valmiste 
denaturoidaan DNA:n kaksoiskierteen avaamiseksi. Samaan aikaan fluoresenssi-
leimattu DNA-koetin denaturoidaan. Toisessa vaiheessa objektilasille lisätään 
denaturoitu DNA-koetin, jolloin tapahtuu varsinainen hybridisaatio. Kolmannessa 
vaiheessa objektilasilta pestään pois sitoutumaton koetin. Pesun jälkeen valmistetta 
voidaan tarkastella fluoresenssimikroskoopilla. (Bayani & Squire 2008, 240–241.) 
 
 
KUVA 5. Fluoresenssi in situ hybridisaation periaate (University of Washington, 
muokattu) 
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FISH-tutkimuksessa voidaan käyttää joko jakautuvia metafaasivaiheen soluja tai 
jakautumattomia soluja (Haydon 2008, 53). Analyysissa voidaan käyttää useita 
erityyppisiä koettimia riippuen siitä halutaanko tietoa jostakin spesifisestä kohteesta vai 
jostakin laajemmasta kokonaisuudesta (Bayani & Squire 2008, 241–243). 
 
Ennen varsinaista hybridisaatiota tehdään soluviljely, jonka tarkoituksena on kerätä 
metafaasivaiheen soluja. Metafaasivaiheessa kromosomit ovat tiukasti kierteellä ja täten 
helposti tunnistettavissa koon ja muodon mukaan. Viljelyn lopettamisvaiheessa lisätty 
kolkisiini mahdollistaa metafaasivaiheen solujen keräämisen, sillä se tuhoaa 
tumasukkulan ja estää solun etenemisen anafaasiin. Viljelyn jälkeen solut kerätään ja 
sentrifugoidaan pelletiksi ja suspensoidaan uudelleen käyttäen hypotonista liuosta, 
esimerkiksi kaliumkloridia. Hypotoninen liuos saa solut turpoamaan johtuen 
pitoisuuseroista solujen ja ulkoisen liuoksen välillä. Liuoksen siirtyessä 
pitoisuusgradientin suuntaisesti solun sisään solut turpoavat. Turvonneet solut tulee 
säilyttää tilassa, jossa ne saadaan lasille siirtämisen yhteydessä leviämään tarpeeksi. 
Solut saadaan säilymään fiksoimalla niitä etanoli-hapossa. Onnistuneen fiksaation 
jälkeen solut voidaan käyttää heti tai ne voidaan säilyttää pakastimessa pitkiäkin aikoja. 
(Bayani & Squire 2008, 243–244.) 
 
Kerätyistä soluista tehdään preparaatteja mikroskooppilaseille. Tarkoituksena on saada 
kromosomit leviämään lasille sopivan kokoiselle alueelle, ilman ylimääräistä 
soluainesta. Preparaattien onnistumisen kannalta on tärkeää, että tilassa, jossa 
preparaatteja valmistetaan, valvotaan ilman kosteutta sekä lämpötilaa. Valmiiden 
preparaattien säilytyksessä on paljon laboratoriokohtaisia eroja. Preparaatteja voidaan 
säilyttää joko huoneenlämmössä sellaisenaan tai –20 ºC säilöttynä, etanoliin tai ilman 
etanolia. (Bayani & Squire 2008, 244.) 
 
Preparaatteja käytetään yleensä vasta muutama päivä valmistuksen jälkeen, jolloin 
varmistutaan lasien käyttökunnosta. Käyttökunnolla tarkoitetaan sitä, että laseja on 
vanhennettu riittävästi ja ne ovat tarpeeksi kuivuneet. Näytelasin vanhentamista voidaan 
tehostaa keinotekoisesti, käsittelemällä laseja erilaisissa lämpötiloissa. Käsittelyn pituus 
riippuu käytettävästä lämpötilasta. Käytettäessä matalia lämpötiloja on aika pidempi ja 
korkeampia lämpötiloja käytettäessä on aika lyhyempi. (Bayani & Squire 2008, 244.) 
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Riippumatta siitä, miten preparaattien vanhentaminen on suoritettu, käsitellään lasit 
proteinaasilla jolloin päästään eroon ylimääräisestä soluaineesta. Yleisimmin käytetyt 
proteinaasit ovat pepsiini ja proteinaasi K. Proteinaasin käytön tarkoituksena on 
mahdollistaa koettimien mahdollisimman spesifinen sitoutuminen kohde-DNA:han ja 
minimoida häiritsevän taustan muodostuminen. Useimmat FISH-protokollat suosivat 
pepsiinin käyttöä, sillä se on hellävaraisempi kun proteinaasi K. Proteinaasikäsittelyn 
jälkeen preparaatti pestään PBS-liuoksessa, jonka jälkeen preparaatti laitetaan 
nousevaan alkoholisarjaan fiksoitavaksi ja tämän jälkeen näytelasi ilmakuivataan. 
Preparaattien kuivuttua lasit denaturoidaan, jotta kohde-DNA saadaan yksijuosteiseksi. 
Denaturointi aloitetaan 72 ºC ja 70 % muurahaishappoliuoksessa kahden minuutin ajan. 
Muurahaishappo madaltaa denaturointiin tarvittavaa lämpötilaa. Denaturaation jälkeen 
preparaatit fiksoidaan uudelleen ensin 70 % etanolissa ja lopuksi 100 % etanolissa, 
jolloin yksijuosteinen DNA saadaan pysymään halutussa tilassa. Fiksoinnin jälkeen 
preparaattien annetaan kuivua, jonka jälkeen ne ovat valmiita käytettäviksi. (Bayani & 
Squire 2008, 243.) 
 
Reaktiossa käytetään useimmiten kaupallisia DNA-koettimia, joiden käytön 
ohjeistuksesta vastaa valmistaja. Koettimet denaturoidaan yksijuosteisiksi, ellei näin ole 
jo valmiiksi tehty. Koettimille suositellaan kuitenkin esiliittämistä, jonka tarkoituksena 
on estää ristireaktioita hybridisaatiossa ja haitallisen taustan muodostumista. 
Esiliittämisessä koetin reagoi 37 ºC:ssa tunnin ajan, jonka jälkeen suurin osa koettimen 
toistuvista jaksoista saadaan poistettua. (Bayani & Squire 2008, 243.) 
 
Hybridisaatio suoritetaan yhdistämällä valmiit preparaatit ja esiliitetyt koettimet. Lasit, 
joiden päällä koetinta on, laitetaan vielä peitinlasit ja peitinlasi saumataan kiinni lasiin. 
Lopuksi lasi laitetaan kuumavesihauteelle, jossa on suotuisa ilmankosteus ja 37 ºC 
lämpötila. Hybridisaation annetaan tapahtua yleensä yön yli. Lasin tulkinta tapahtuu 
fluoresenssimikroskooppia käyttäen. (Bayani & Squire 2008, 241–245.) 
 
 
8.3 Polymeraasiketjureaktio eli PCR 
 
Polymeraasiketjureaktio, jatkossa PCR, on yksi tämän hetken tärkeimmistä 
molekyylibiologisista tutkimusmenetelmistä. Menetelmän suuren suosion selittää sen 
suorittamisen helppous sekä testivaiheiden helppo muokattavuus. Menetelmä on myös 
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verrattain nopea muihin DNA-tutkimuksiin nähden. PCR-menetelmä on in vitro –
tyyppinen amplifikaatio-menetelmä, jolla saadaan monistettua verrattain suuria määriä 
haluttua DNA-jaksoa. (Passarge 2001, 66; Theophilus 2008, 29.) Pienestä määrästä 
kerättyä heterogeenistä DNA:ta saadaan monistettua jopa 10^
5 
kopiota tai 0,25 – 0,50 
µg. (Theophilus 2008, 29.) 
 
PCR-menetelmän sensitiivisyys eli herkkyys on niin suuri, että menetelmällä voidaan 
monistaa tuotteita onnistuneesti jopa yhdestä solusta. Menetelmän etuna on se, että 
monistuksen voi tehdä pienestä DNA-populaatiosta, joka on suuren taustahäiriön 
keskellä tai viruksista, jotka infektoivat vain muutamia soluja. (Theophilus 2008, 29.) 
PCR-menetelmällä päästään lähes eksponentiaaliseen DNA–jakson monistumiseen. 
Monistustuotteen pituus määräytyy kahden käytetyn oligonukleotidi –alukkeen mukaan, 
jotka ovat yhteensopivia 20–25 emäsparin kanssa monistettavan jakson 5´- ja 3´ –päiden 
kanssa. Menetelmällä monistetaan helposti noin kahden kiloemäsparin mittaisia jaksoja. 
(Passarge 2001, 66; Theophilus 2008, 30.)  
 
DNA:ta voidaan eristää useista näytelaaduista. Yleisimmin käytetty näytelaatu on veri, 
jonka soluista saadaan helposti eristettyä DNA:ta. Toinen näytelaatu, jota käytetään, on 
suonikalvon nukkalisäkkeiden näytteet sikiödiagnostiikassa. Alkiodiagnostiikassa 
voidaan käyttää yhtä tai kahta alkion solua. Alkiodiagnostiikkaa voidaan suorittaa ennen 
varsinaista alkion kiinnittämistä. Määrityksessä käytettävän DNA:n ei tarvitse olla 
täysin puhdasta ja se voi olla jopa hieman pirstaleista, kuten materiaali, jota on eristetty 
esimerkiksi parafiinilla valetuista kudoksista. (Theophilus 2008, 30–31.) 
 
Reaktioseos, jota käytetään PCR–monistuksessa, on yleensä tilavuudeltaan 5-50 µl ja 
reaktio suoritetaan joko pienissä koeputkissa tai kuoppaevyllä, jossa on suuri määrä 
reaktiokuoppia. Kuopissa tai koeputkissa yhdistetään kaikki reaktiossa tarvittavat 
reaktioseokset. Tarvittavia seoksia ovat reaktiopuskuri, deoksinukleotidi trifosfaattia 
(dNTP), oligonukleotidi –alukkeita, lämpöä kestävää eli termostabiilia DNA-
polymeraasia. Yleisesti käytettäviä ovat niin sanotut Tag-polymeraasit, jotka 
syntetisoivat DNA:ta yhdistämällä dNTP:tä liitettyihin alukkeisiin. (Theophilus 2008, 
30.) 
 
PCR–menetelmää voidaan käyttää monien eri tautiryhmien tunnistamiseen, mutta myös 
sellaisten tuotteiden luomiseen, joita hyödyntämällä päästään haluttuihin testituloksiin. 
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Suoraa osoitusta käytetään yleisesti patogeenien eli taudinaiheuttajien osoittamiseen 
näytteestä. Menetelmää käytetään myös osoittamaan geenimutaatioita, jotka ovat joko 
suorasti yhteydessä tautiin tai lisäävät riskiä sairastua johonkin tiettyyn sairauteen. 
(Theophilus 2008, 33–34.) 
 
PCR-menetelmä voidaan jakaa kolmeen päävaiheeseen. Ensimmäinen vaihe on näytteen 
denaturaatio, jossa kaksijuosteinen DNA muutetaan kahdeksi yksittäiseksi juosteeksi. 
Toinen vaihe on alukkeiden liittäminen juosteisiin. Kolmannessa vaiheessa tapahtuu 
DNA-synteesi, jossa rakentuu uusi kaksijuosteinen DNA. (Young 2005, 16–17; 
Theophilus 2008, 30–31.) Ensimmäisessä vaiheessa genomista DNA:ta inkuboidaan eli 
kuumennetaan noin 94 °C:ssa viiden minuutin ajan, jotta kaksijuosteinen DNA saadaan 
denaturoitua kahdeksi yksittäiseksi juosteeksi. Reaktiossa käytettävät ajat ja lämpötilat 
vaihtelevat sovelluksesta riippuen. Syklin toisessa vaiheessa yksittäisiin juosteisiin 
liitetään halutut oligo-alukkeet. Käytettävä lämpötila on yleensä lähellä 56 °C, jolloin 
alukkeet liittyvät juuri haluttuun kohdejaksoon. Kolmannessa vaiheessa 
inkuboimislämpötila on yleensä noin 72 °C ja aika on 20 sekunnista kahteen minuuttiin. 
Tässä vaiheessa Tag-polymeraasi pidentää haluttua jaksoa. Tag-polymeraasi aloittaa 
reaktion liitetystä alukkeesta käyttäen haluttua DNA-jaksoa templaattina. (Theophilus 
2008, 30–31.) 
 
Toisessa syklissä inkubaatio voidaan lyhentää aikavälille 10–60 sekuntia, sillä tässä 
vaiheessa tuotteet ovat jo kerran monistettuja. Syklitystä jatketaan yleensä 30–35 kertaa, 
johon kuluu aikaa noin kolme tuntia. (Theophilus 2008, 30–31.) Tuotteiden 
monistuminen vaihtelee hieman sen mukaan, missä syklityksen vaiheessa ollaan. 
Teoriassa jokainen sykli kaksinkertaistaa monistustuotteiden määrän, mutta 
alkuvaiheessa monistuminen on hidasta, koska lähtötuotteita on vähän. Loppuvaiheessa 
monistus hidastuu johtuen reaktiotuotteiden vähenemisestä. (Passarge 2001, 66; Klug & 
Cummings 2005, 384; Theophilus 2008, 30–31.) Syklityksen loputtua voidaan 
reaktiotuotteet jättää termosykleriin moneksi tunniksi huoneenlämpöön tai sykleriin 
voidaan asentaa ohjelma, joka jättää tuotteet sykleriin 4 – 12 °C lämpötilaan. 
(Theophilus 2008, 30–31.) 
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9 OPINNÄYTETYÖN PROSESSIN KUVAUS 
 
 
9.1 Opinnäytetyön suunnittelu 
 
Opinnäytetyömme prosessi alkoi syksyllä 2012 aiheen valinnalla. Opinnäytetyön aihe 
saatiin Fimlab Laboratoriot Oy:n kliinisen genetiikan laboratorion vastaavalta 
sairaalageneetikolta Marketta Kähköseltä, joka toimi myös työmme ohjaajana. Lisäksi 
opinnäytetyötämme ohjasivat Fimlab Laboratoriot Oy:n mikrobiologian laboratorion 
laboratoriotyönjohtaja Kirsi Ala-Maakala ja laboratoriohoitaja Irma Valtonen. Olimme 
päättäneet tehdä opinnäytetyön genetiikan laboratorioon, jos heiltä tulisi opinnäytetyön 
aihe. Valitsimme genetiikan laboratorioon tehtävän perehdytyskansion aiheeksemme, 
sillä halusimme perehtyä tarkemmin genetiikan laboratorion toimintaan, heidän 
työskentelytapoihinsa sekä syventää tietojamme genetiikasta. 
 
Aluksi teimme opinnäytetyöhömme liittyen ideapaperin ja tämä jälkeen tarkemman 
suunnitelman opinnäytetyöstä. Opinnäytetyömme suunnitelma sai lopullisen muotonsa 
vasta keväällä 2013, jolloin kirjoitimme myös sopimuspaperit kuntoon. Olimme 
kuitenkin jo tätä ennen hankkineet lähdemateriaalia opinnäytetyötä varten. 
 
Joulukuussa 2012 kävimme tutustumassa genetiikan laboratorion työpisteisiin, joiden 
perusteella teimme muistiinpanoja perehdytyskansiota varten. Kyselimme laboratorion 
henkilökunnalta mitä asioita heidän mielestään olisi tärkeää sisällyttää 
perehdytyskansioon. Joulukuussa keskustelimme myös työelämän ohjaajien kanssa, 
mitä asioita perehdytyskansion tulisi sisältää. Yhdessä päätimme, että 
perehdytyskansiossa ei tulla käsittelemään työsuhdetta koskevia asioita, sillä Fimlab 
Laboratorioille ollaan tekemässä yleistä koko organisaation kattavaa 
perehdytyskansiota. Tämän pohjalta päädyimme siis tekemään vain genetiikan 
laboratoriota koskevan yleiskattavan perehdytyskansion. Vielä ennen kesälomaa 
kävimme ohjaajiemme kanssa keskustelun siitä, mitä perehdytyskansioon tullaan 
sisällyttämään ja millä tavalla muodostamme opinnäytetyömme raporttiosuuden. 
Tällöin sisällysluettelon rakennetta muutettiin jonkin verran, ettei työstä olisi tullut liian 
laaja. 
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9.2 Opinnäytetyön toteutus ja tuotoksen kuvaus 
 
Talvella 2013 aloitimme raporttiosuuden lähdemateriaalin keräämisen Tutustuimme 
moniin perehdytyskansioihin, jotta pystyisimme paremmin muodostamaan kuvan 
hyvästä perehdytyskansiosta ja mitä perehdytyskansion tulisi sisältää. Tutustuimme 
myös aiempiin toiminnallisiin opinnäytetöihin, joiden tuotososuutena on syntynyt 
perehdytysmateriaali sekä genetiikan laboratorioon tehtyjä opinnäytetöitä. 
 
Keväällä 2013 jaoimme raporttiosuuden tekemisen puoliksi. Raporttiosuuden 
kirjoittaminen jatkui syksyyn 2013. Tuotososuuden kirjoittamisen aloitimme elokuussa 
2013. Valitsimme raporttiosuuteen käsiteltäväksi sellaiset aiheet, jotka olisivat oleellisia 
perehdytyskansion kannalta. Syys- lokakuun aikana annoimme opinnäytetyömme ja 
perehdytyskansion Marketta Kähköselle ja Kirsi Ala-Maakalalle, jotka korjasivat töistä 
suurimmat asiavirheet. Olemme myös laboratorion henkilökunnan kanssa yhdessä 
käsitelleet perehdytyskansiossa käytettäviä sanamuotoja sekä korjanneet asiavirheitä. 
 
Tuotoksen kirjoittamisen aloitimme elokuussa 2013 ja saimme sen valmiiksi lokakuussa 
2013. Tuotoksen teimme Microsoft Word –ohjelman avulla. Tuotoksen kirjaintyypiksi 
valikoimme Book Antiquan ja leipätekstin kirjainkooksi 12 pistettä. Pääotsikoissa 
kirjainkoko on 16, alaotsikossa 13 ja kuvateksteissä 11 pistettä. 
 
Perehdytyskansion kansilehti tehtiin valmiista Wordista löytyvästä kansiopohjasta, 
jonka värejä on itse hieman muokattu. Valitsimme sinisen teeman kansioon, joka 
kuvastaa Fimlab Laboratorioiden värimaailmaa. Kansion oikeassa alakulmassa on 
Fimlab Laboratoriot Oy:n logo, sivuja reunustaa sininen, ohut kehys ja sivunumeroita 
rytmittämässä on sinisiä palloja. Mielestämme kokonaisuudesta tuli raikas, vaikka 
sivuilla on paljon elementtejä, eivät ne tee ilmettä liian raskaaksi. 
 
Syyskuussa 2013 Sonja Nousiainen tuli kuvaamaan kanssamme genetiikan laboratorion 
työpisteitä, yleisiä tiloja, laitteita sekä tilannekuvia. Olimme suunnitelleet valmiiksi, 
mitä tulisimme kuvaamaan. Sonja otti yhteensä 265 kuvaa, joista valitsimme 26 
edustavinta kuvaa sekä kuusi kuvaa taukojumppa –ohjeita varten. Kuvat on otettu 
Canon EOS 450D –järjestelmäkameralla. Kuvia on tarpeen mukaan rajattu sekä 
muokattu. Kuvista ei selviä potilaiden henkilötietoja. Kuvat liitettiin Word-ohjelmaan, 
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jossa ne muokattiin lopulliseen muotoonsa. Kuvatekstien on tarkoitus selkiyttää kuvien 
sanomaa. 
 
Lokakuussa 2013 teimme tuotoksen viimeistelyn korjausehdotusten pohjalta sekä 
opinnäytetyön viimeistelyn. Tuotos ja opinnäytetyö annettiin sekä kirjallisessa että 
sähköisessä muodossa genetiikan laboratorioon, jota voidaan muokata laboratoriossa 
tapahtuvien muutosten myötä. Opinnäytetyö on tehty Tampereen ammattikorkeakoulun 
kirjallisen raportoinnin ohjeen mukaan. 
 
Opinnäytetyömme tuotoksena syntyi ” Tervetuloa genetiikalle! Perehdytyskansio 
Fimlab Laboratoriot Oy:n genetiikan laboratorioon” –perehdytysmateriaali. 
Perehdytyskansio on sekä kirjallisena että sähköisenä Word-tiedostona, jolloin 
genetiikan laboratoriossa on mahdollisuus päivittää materiaalia. Tuotoksessa käsitellään 
yleisesti Fimlab Laboratoriot Oy:n organisaatiota, genetiikan laboratorion 
henkilöstörakennetta ja työpisteitä sekä yleisesti genetiikan laboratorion työskentelyssä 
huomioon otettavia asioita. Kansiossa on myös lyhyt osuus opiskelijoille. Kansion 
loppuun on liitetty perehdytyskortit, jotka toimivat perehdytyksen tukena. 
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10 POHDINTA 
 
 
Saimme mielestämme kerättyä opinnäytetyöhömme oleelliset asiat perehdytystä, 
perehdytysmateriaalia, genetiikan laboratoriossa työskentelyä sekä genetiikan 
tutkimuksia koskien. Tuotososuudesta tuli myös sellainen, mitä olimme ajatelleet. 
Käsittelimme tuotoksessa työpisteet melko pinnallisesti, sillä muuten 
perehdytyskansiosta olisi tullut liian laaja. Vaikka olimme laatineet opinnäytetyöllemme 
aikataulun, se ei kuitenkaan pitänyt. Tästä johtuen emme ehtineet palauttamaan 
työtämme määräaikaan mennessä. Muutoin kuin aikataulutuksen osalta, olemme 
työhömme melko tyytyväisiä. 
 
Käsittelimme työn teoriaosassa mitä asioita hyvän perehdytyskansion tulee sisältää ja 
minkälainen on käytännöllinen perehdytyskansio. Hyvän perehdytysmateriaalin 
tunnusmerkkejä ovat käytettävyys, helppolukuisuus ja nopea päivitettävyys. 
Teoriaosassa selvitettiin mitä tutkimusmenetelmiä Fimlab Laboratoriot Oy:n genetiikan 
laboratoriossa on käytössä ja niiden suorittamisen periaatteita. Laboratorion 
tutkimusmenetelmien yhteydessä selvitettiin myös minkälaisiin kysymyksiin ja 
ongelmiin genetiikan tutkimuksilla haetaan vastauksia. 
 
Käytimme työssämme melko kattavasti eri lähteitä. Tämä lisää työmme luotettavuutta. 
Käytimme myös henkilökohtaisia tiedonantoja, joka lisää työn luotettavuutta ja 
kohdentaa opinnäytetyötämme tilaajalle. Opinnäytetyön luotettavuutta lisää myös se, 
että työelämän ohjaajat sekä ohjaavat opettajat ovat lukeneet työtä sekä korjanneet 
asiavirheet. 
 
Opinnäytetyötä tehdessämme syvensimme ennestään opittuja asioita liittyen 
genetiikkaan yleisesti sekä genetiikan laboratoriossa tehtäviin tutkimuksiin. Opimme 
myös paljon perehdytysprosessista ja siitä kuinka paljon aikaa se vaatii. 
Perehdytysmateriaalin luomisen yhteydessä meidän oli myös mietittävä hyvän 
perehdytyskansion ominaisuuksia. Mielestämme opinnäytetyön tekovaiheessa ei 
noussut esiin eettisiä ongelmia, sillä emme käsitelleet arkaluontoisia asioita sisältäviä 
materiaaleja kuten potilasasiakirjoja. 
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